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Dos conquistas

iEstamos de enhorabuena! La Fundacién Hipercolesterolemia Familiar ha conseguido dos
importantes conquistas, en menos de tres afios de vida. Primera, que el Gobierno va a aprobar
la aportacion reducida para los medicamentos que toman las personas que sufren
hipercolesterolemia familiar heterocigota, unas 80.000 en toda Espaiia, respondiendo asi a
una peticion hecha hace un afio por nuestra Fundacién. La segunda, que hemos puesto en
marcha el primer Registro Nacional de Pacientes, con una base de datos de 1.690 personas,
gracias a la colaboracién de 69 unidades de lipidos de hospitales de toda Espafia. En un pais
donde no existen apenas registros de pacientes, nuestra Fundacion ha sido capaz de poner en
marcha este registro con sus propios recursos y sin ayudas publicas.

Estamos muy orgullosos por estos dos logros de la Fundacidn, que han sido posibles gracias al
trabajo de mucha gente, desde médicos a pacientes pasando por politicos y altos cargos de la
Administracién, junto a la Universidad, el sector farmacéutico y otros patrocinadores. A todos
ellos queremos agradecer desde aqui su colaboracién. Y muy especialmente a los
profesionales de esas 69 Unidades de Lipidos (ver pagina web www.colesterolfamiliar.org), la
mayoria de hospitales publicos, que han hecho posible la recogida de muestras para el
laboratorio de Zaragoza, donde se ha podido elaborar el primer mapa genético del colesterol
en Espaiia, con las mutaciones por autonomias, que ha permitido descubrir 87 mutaciones
distintas del receptor LDL causantes de la hipercolesterolemia familiar (ver pagina 9).

Basta ver el caso de Estefania, la adolescente que es el Personaje de este Boletin, para darse
cuenta de la importancia de la prevencién: Estefania vivird muchos afos gracias a que, desde
que nacié, su madre vigila su colesterol. También su madre, gracias al tratamiento, tendra
muchas posibilidades de vivir una larga vida, debido a que se enteré a tiempo de su
enfermedad y se puso en tratamiento. El drama es que su abuelo se enterd en urgencias,
cuando le dio la angina de pecho y ya fue demasiado tarde. Y su bisabuelo se murié
subitamente con 40 afios, sin saber siquiera la causa de su muerte.

El colesterol es una bomba retardada, que Estefania y su madre pueden controlar y desactivar
gracias a la prevencidn. Lo grave es que muchos pacientes pueden no saberlo y sucederles
como a su abuelo y a su bisabuelo. Por eso existe la Fundacidn: para llamar la atencién de la
sociedad sobre este problema y pedir medidas eficaces que limiten su gravedad, porque el
problema tiene solucidn si se trata a tiempo.

La aportacion reducida y el Registro de Pacientes son dos hitos claves en la lucha contra el
colesterol por el camino de la prevencion y el tratamiento. Pero hay que seguir. En otofio, la
Fundacidn va a rematar estas operaciones con la puesta en marcha de una Oficina central para
el seguimiento de familias con hipercolesterolemia familiar en Espafia (ver pagina 9). El estudio
pretende hacer un seguimiento de 4.000-5.000 enfermos y 4.000-5.000 personas sanas, en
grupos familiares (padres, hijos, hermanos), con un seguimiento clinico de al menos 10 afios.
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Personaje

Estefania Sdnchez Ramos
15 afios

A Estefania, su madre le llevd con un afiito al médico, para ver si tenia colesterol.
Y no era para menos: su madre, Paula, su tio y sus tres tias tienen
hipercolesterolemia familiar. Los cinco hermanos lo descubrieron a principios
de los 80, cuando su padre tuvo una angina de pecho. Murié de un infarto a los
40 afios. Asi que Paula empezd a medicarse, como sus hermanos. Y en cuanto
nacieron sus hijas, todas a analizarse. "Las dos mayores, Estefania y Paula, tienen el colesterol
alto, sobre 370. La pequefia, Patricia, no", explica. Estefania toma resinas desde hace ano y

medio y cuida su alimentacidn. "No tomo ni bollos ni grasa ni nada. Galletas sin colesterol y eso",
nos dice desde el Parque de Atracciones, via mavil. ¢ Te miraran raro tus amigos?

"No, estoy acostumbrada desde pequefia. La carne no me gusta mucho y la cambio por
pescado”, anade. ¢ Tienes miedo?. "No, intento cuidarme para no tener problemas de infartosy
esas cosas de mayor, pero miedo no tengo". Eso si, confiesa que a veces se le olvida tomar la
resina. Pero en la comida "no hace trampas".
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¢Qué es...?

La hiperlipemia familiar heterocigota

Es una enfermedad hereditaria que se expresa desde el nacimiento, y que cursa con un aumento
en las concentraciones plasmaticas de colesterol, principalmente del colesterol transportado
por las lipoproteinas de baja densidad (LDL). Es un trastorno muy frecuente y se estima que 1
de cada 500 personas en la poblacién general padece de HF. En Espaiia, se calcula en 80.000 las
personas con hipercolesterolemia familiar heterocigota (HF). La importancia de su diagndstico
precoz radica en la alta probabilidad de padecer Infarto de Miocardio (IM) u otra enfermedad
ateroesclerdtica en edades tempranas de la vida. La enfermedad cardiovascular se manifiesta
en mas del 50% de los pacientes afectos de HF antes de los 55 afios de edad. Ademas, algunos
estudios con angiografia coronaria, han demostrado que la ateroesclerosis coronaria puede
aparecer a partir de los 17 afios de edad en los varones, y de los 25 afios en las mujeres que
presentan la enfermedad.

¢Qué causa la HF y cémo se hereda?

El defecto principal se produce en el gen que codifica el receptor de las LDL, que se encuentra
en el cromosoma 19. Estos receptores a nivel hepdtico, son los encargados de eliminar el
colesterol de la sangre. Cada persona tiene dos genes, uno heredado del padre y el otro de la
madre, que codifican estos receptores. Por su mecanismo de transmisidn, se reconocen dos
variantes:

a) Una heterocigota, es decir solo se hereda un alelo defectuoso y el otro es normal. En este
caso, el paciente tiene el 50% de la dotacién de receptores-LDL normofuncionantes, y el
resto estan ausentes o no funcionan adecuadamente.

b) Una homocigota, en que se heredan ambos genes defectuosos (el del padre y la madre), lo
que produce una ausencia practicamente total de receptores LDL. En ambos casos, al
disponer de una menor cantidad de receptores, ya sea parcial o total), el colesterol LDL
aumenta considerablemente en la sangre, favoreciendo su depdsito en las arterias y de esta
forma, aumenta la probabilidad de presentar un infarto de miocardio.

La persona afecta de HF, tiene el 50% de probabilidades de transmitir el gen anormal a sus
hijos(as), y un 50% de traspasar la informacién genética correcta. Por lo tanto,
aproximadamente la mitad de los hijos padecera también de HF. Si un nifio o adulto, hijo de un
paciente con HF, tiene niveles normales de colesterol, no debe preocuparse ya que ha heredado
el gen normal, y no desarrollard la enfermedad ni la transmitird a su descendencia.

éComo se hace el diagndstico de la HF?

Debe sospecharse la HF en cualquier sujeto que tenga niveles plasmaticos muy elevados de
colesterol (300-500 mg/dl), con triglicéridos generalmente normales (inferiores a 200 mg/dl).
Ademads son importantes los antecedentes de hipercolesterolemia en familiares de primer
grado, especialmente en nifios, asi como de cardiopatia isquémica (infarto de miocardio, angina)
u otra enfermedad ateroesclerdtica en edades tempranas.
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Algunos pacientes con HF también presentan el arco corneal y/o los xantomas tendinosos, que
traducen el depésito de colesterol en tejidos extrahepaticos. De los xantomas tendinosos, los
mas frecuentes ocurren en el tenddn de aquiles y en los tendones extensores de las manos.

En general, uno de los padres, y la mitad de los(as) hermanos(as), hijos(as) tendrdn la
enfermedad. Tios(as), sobrinos(as) y primos(as) en primer grado también presentan un riesgo
alto. Por lo tanto, es muy importante que todos los familiares de un sujeto con FH se realicen un
analisis de colesterol y conozcan sus cifras. Aquellos que tengan el colesterol normal no
presentan la HF, sin embargo, los que tienen un colesterol elevado probablemente tengan una
HF.

La mayoria de las personas con HF aun no son diagnosticadas ni tratadas. Por lo tanto, es muy
importante hacer el diagndstico de HF de forma precoz, puesto que ahora podemos tratar la
hipercolesterolemia y prevenir el infarto de miocardio en las personas con HF.

¢Cual es el tratamiento de la HF?

El tratamiento de la HF debe incluir el manejo de todos los otros factores de riesgo
cardiovascular presentes en el sujeto con HF, ademds de la hipercolesterolemia. Las medidas
higiénico dietéticas, como el control del peso corporal, la supresion del tabaco, y las medidas
dietéticas englobadas en el concepto de alimentacién mediterrdnea, son importantes ya que
ademas de la reduccidon en el colesterol, tienen otros efectos beneficiosos sobre el sistema
cardiovascular.

La mayoria de las personas requiere tratamiento con fdrmacos, puesto que necesitan
reducciones de colesterol de un 40 a 50%. El grupo de farmacos de eleccion en los adultos es el
de las estatinas, de las cuales se requieren dosis medias o altas, o bien tratamiento combinado
con otros farmacos como las resinas, para conseguir el objetivo en colesterol LDL.

En los nifos con HF, las medidas dietéticas se pueden comenzar a partir de los 3 afios de edad.
La dieta debe ser pobre en grasa saturada y en colesterol, manteniendo el aporte nutricional y
caldrico necesario para el desarrollo. El tratamiento con farmacos se iniciard dependiendo del
riesgo cardiovascular que presente el nifio, de la edad y del sexo.

El tratamiento de eleccidn son las resinas secuestradoras de acidos biliares que acttian en el
intestino. Las resinas no se absorben y son seguras a largo plazo.

El uso de estatinas en nifios, es una tema controvertido. Se puede usar en hipercolesterolemias
graves y cuando el riesgo cardiovascular familiar es muy elevado.

Los tres colesteroles

La hipercolesterolemia familiar es una enfermedad hereditaria que causa un aumento en los
niveles de colesterol de la sangre. Los expertos estiman que un milldn y medio de espanoles
tienen colesterol heredado. y creemos que un 70 por 100 no esta diagnosticado. Pero hay tres
tipos de colesterol heredado:

1. Hipercolesterolemia familiar grave (HF). Niveles de colesterol de 300 a 500 (mg/dl) con
triglicéridos normales (menos de 200 mg/dl). Afecta a unos 80.000 espafioles.
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2. Hiperlipemia familiar combinada (HFC). Los pacientes pueden tener colesterol normal en la
infancia y ser diagnosticados en la treintena. Suelen existir en una misma familia sujetos con
colesterol y triglicéridos elevados. Afecta a unos 400.000 espafioles.

3. Hipercolesterolemia poligénica (HP). El colesterol suele estar entre 250 y 325 mg/dl. Esta
producida por factores genéticos y ambientales, especialmente una dieta rica en grasa
saturada. A menudo existen antecedentes familiares de infarto precoz y colesterol elevado.
Afecta a un millén de espafioles.

Resumen diagndstico de HF

e Concentracidon plasmatica de colesterol entre 290 y 500 mg/d|, con concentraciones de
triglicéridos generalmente inferiores a 200 mg/dl.

e Presencia de hipercolesterolemia en aproximadamente la mitad de los familiares de primer
grado. Especialmente en nifios.

e eAntecedentes de enfermedad cardiovascular temprana (infarto de miocardio, angina,
trombosis cerebral, etc.) en familiares de primer grado.

e Presencia de depdsitos de colesterol (xantomas) en tendones aquileos y extensores de la
mano.

e Descartar causa secundaria de hipercolesterolemia.

Aportacidon reducida

Todo apunta a que en el afio 2002 se cumplird uno de los principales objetivos que se ha
marcado la Fundacién Hipercolesterolemia Familiar: conseguir la aportacion reducida para los
medicamentos que toman los pacientes afectados por la hipercolesterolemia familiar
heterocigota, unas 80.000 personas en toda Espaiia. Eso supondrd que estos enfermos no
paguen el 40 % de los medicamentos que necesitan (basicamente, estatinas), sino que sélo
abonen un maximo de 439 pesetas por medicamento, un maximo de 5.000 pesetas al afio. Eso
supondra un importante alivio econdmico para muchas familias, que soportan cada mes una
elevada factura por la compra de farmacos contra el colesterol (16.476 pesetas por término
medio para una familia con tres enfermos).

Pero sobre todo, la aportacién reducida va a suponer un importante apoyo a la politica de
prevencidn, el adecuado tratamiento de la hipercolesterolemia familiar evita enfermedades
coronarias graves y muertes por infarto, lo que supone un ahorro importante en vidas humanas
y gastos hospitalarios.

Hay un dato que ha reforzado la estrategia de la Fundacién Hipercolesterolemia Familiar (FHF)
en pro de la aportacién reducida: la inversiébn en prevencién y tratamiento de Ia
hipercolesterolemia familiar es la medida sanitaria mas barata de las posibles, si exceptuamos
la clonacidn del agua potable (ver cuadro adjunto). Ahi puede verse que el gasto en prevencion
supone la séptima parte, por ejemplo, del coste de una cirugia de revascularizacion coronaria.

Ademas, la propuesta de la Fundacién HF tiene un bajo coste. Segun los estudios aportados a la
Administracion, la factura inicial de la propuesta es de 2.613 millones de pesetas, en el caso de
qgue se costeara el tratamiento a todos los pacientes que pueden sufrir en Espafia una HF
heterocigota. Si se tratard a un tercio de los pacientes potenciales (20.000 de los 80.000
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pacientes), el coste real de la propuesta seria de 871 millones. Eso representa el 0,07% del gasto
farmacéutico que se hace en Espafia.

Pero si tenemos en cuenta que estos pacientes son firmes candidatos a hacer un infarto y a
necesitar un tratamiento hospitalario, hay que restar de este coste tedrico el ahorro hospitalario
gue supone un adecuado tratamiento preventivo. Si tomamos la hipdtesis de que la mitad de
esos 20.000 pacientes podrian acabar en un hospital y que el gasto hospitalario de esos
pacientes es de 100.000 pesetas por persona y ano, tratarlos preventivamente supondria un
ahorro hospitalario de 1.000 millones de pesetas por afo.

Luego, al final, la propuesta de la Fundacién HF, en lugar de costar dinero, supondria un ahorro
para la sanidad publica de 129 millones de pesetas (ver Boletin n2 3).

La Fundacién HF lleva con su propuesta de aportacidn reducida desde finales del afio 1.999,
cuando elaboré un Documento Cientifico y una Memoria Econdmica de la Propuesta (ver Boletin
n2 2), con el objeto de abrir un debate social sobre la necesidad de aplicar la aportacion reducida
y la necesidad de incluir la cuestidn en el debate sanitario cara a las elecciones del afio 2.000 y
al nuevo Gobierno.

En Espafia se estima que milldn y medio de personas padecen hipercolesterolemia familiar. Y de
ellos, unas 80.000 personas padecen hipercolesterolemia familiar heterocigota (HF), la mas
grave, causada por mutaciones en un solo gen, lo que produce un gran efecto metabdlico
(niveles de colesterol de 300 a 500 mg/dl., con triglicéridos generalmente normales). Lo mas
importante es que se transmite, que el 50% de la descendencia de un paciente afecto padecerd
la enfermedad. Y con ella, el alto riesgo de padecer una enfermedad cardiovascular antes de los
55 afos. Y de sufrir un infarto muy joven (ver pdginas 2 y 3).

En junio del 2000 la Fundacion se entrevista con el presidente de la Comision de Sanidad en el
Congreso D. Feliciano Blazquez, y con D. Francisco Zambrano, explicando la propuesta. En
septiembre, el Grupo Popular redacta la primera propuesta de Proposicion no de Ley y piden un
informe técnico a Sanidad, a la Direccion general de Farmacia.

Tras meses de espera, el presidente de la Fundacién HF, el doctor Pedro Mata, es recibido, el 11
de junio de este afo, por el Subdirector General de Asistencia y Prestacién Farmacéutica del
Ministerio de Sanidad, quien le comunica que se considera la propuesta como "totalmente
pertinente" y se compromete a redactar antes de fin de afio un real decreto para que se pueda
aplicar la aportacion reducida a los medicamentos que necesitan las personas con
hipercolesterolemia familiar heterocigota. En paralelo, el Grupo Popular reitera su compromiso
a presentar la proposicion no de Ley que abra politica y legalmente el camino a este Real
Decreto.

Todo apunta a que la aportacion reducida va a ser un hecho a principios del afio 2002. Habran
sido dos afos largos de trabajos, contactos y esfuerzos para sacarla adelante. Lo importante no
es ya el ahorro para las familias y la Sanidad publica que se va a conseguir con ello. Lo importante
es que la Fundacién HF ha abierto un debate muy importante para el futuro de la sanidad: la
importancia de tomar medidas preventivas, el papel clave que ha de tener la prevencién en la
politica sanitaria de un pais moderno. Un debate que debe ahora profundizarse.
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COSTO APROXIMADO POR ARO DE VIDA GANADO DE
ALGUNAS MEDIDAS DE SALUD.

Coste en Pts. Medida empleada para prolongar ki vida
800.000 1. Corazién del agua potable

1.400000 2. Reduccién del colederol en varones con HF

2.000.000 3. Reduccién del colederol en pocientes con Infarto de Miocardio
3.400.000 4, Reduccidn del coledderol en mujerescon HF

4.000.000 5. Yocunocion de la Hepetitis

4000000 & Angioplastia coronaria selectiva

6.000.000 7. Tratamiento de la Hipertensidn arerial con hiazidas
8.000.000 8. Grugia de revascularizazidn coronaria

8.000.000 9. Hemod dlisis

8.000.000 10. Deteccion del Cancer de mama

8.000.000 11. Airbags en bs coches

8.000.000 12. Trtamiento hormond sustitutivo en la pesimencpausda
10000000  13. Grugio de revasculanzacién coronaria (2% intervencion)
12.000.000 14 Transplente cardiaco en pacientes sedeccionados

Fuente: Familiol Hypercholesterolemia {FH). Report of a World Hedth Organization
Study Croup. Humen Genelics Programme. Geneya, 1997

Coste aproximado en Pts para ¢ afio 2001

Congresos médicos

Durante una Conferencia internacional celebrada en Londres, a finales de enero de este afio
2001, se presentaron datos clinicos sobre la nueva estatina conocida como rosuvastatina del
Laboratorio AstraZeneca. Su administracion a personas con Hipercolesterolemia Familiar (HF)
redujo el colesterol-LDL en mas de un 60%. Con esta importante reduccién, la mayoria de
personas con HF incluidas en un estudio internacional alcanzaron los objetivos en colesterol
total y colesterol-LDL, con una buena tolerancia. Posiblemente a finales del 2002, la
rosuvastatina estara comercializada en Europa.

En Barcelona, y durante el Congreso de la Sociedad Espaiola de Arterioesclerosis, se han
presentado las Ultimas técnicas de resonancia magnética, un nuevo método no invasivo capaz
de visualizar el estado de las arterias sin necesidad de inyectar ningln contraste. Con este
método se puede observar la formacién de placas de ateroma en las arterias en fases muy
tempranas, y por tanto predecir de forma inocua el riesgo de sufrir un infarto de miocardio o
cerebral. Esto permitira tratar la enfermedad cardiovascular de forma precoz. El cardidlogo
espafnol Valentin Fuster y el investigador Juan José Badimdn, ambos del Mount Sinai de Nueva
York han explicado que la nueva técnica comenzara a aplicarse en varios hospitales de Estados
Unidos los proximos meses.

También se presentaron los datos clinicos de mas de 1000 personas (un caso por familia) del
Registro espafiol de Hipercolesterolemia Familiar desarrollado por la Fundacién
Hipercolesterolemia Familiar, y en el que participan una red de 69 centros distribuidos por todo
el pais. Paralelamente se presentd un avance del mapa genético de las mutaciones en Espania,
con datos de todas las comunidades auténomas. Hasta el momento se han encontrado 87
mutaciones distintas, algunas de ellas autéctonas de nuestro pais. El elevado nimero de
mutaciones encontradas confirma la elevada variabilidad en Espafia de las mutaciones del
receptor LDL en la HF.
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Otros temas de actualidad fueron el papel que los consensos para el control del colesterol tienen
en la practica clinica. Y un simposio en el que se analizé el importante papel que tiene la dieta
Mediterranea en la prevencién de enfermedades crénicas como: la enfermedad cardiovascular,
la diabetes mellitus, el envejecimiento y el cancer.

A finales de mayo del 2001 se celebrd en Glasgow el Congreso de la Sociedad Europea de
Ateroesclerosis. La Fundacién Hipercolesterolemia Familiar fue invitada a la conferencia
internacional del MEDPED (un diagndstico precoz previene una muerte precoz en personas con
HF), que se realiza gracias al apoyo del Laboratorio MSD. En dicha reunidn se analizaron temas
como el diagndstico genético versus el diagndstico clinico de las HF. Asimismo, se abordé el
objetivo en el tratamiento de las personas con HF sin evidencia clinica de enfermedad
cardiovascular, sugiriéndose que el colesterol-LDL debe reducirse por debajo de 130 mg/dl y el
colesterol total debe ser inferior a 240 mg/dl. También se analizé la importancia que tienen las
organizaciones de pacientes y las autoridades sanitarias, para mediante un diagndstico vy
tratamiento precoz poder prevenir la enfermedad cardiovascular.

También se presentaron, por primera vez en el mundo, los resultados de un ensayo con el primer
inhibidor de la absorcién del colesterol. Ezetimibe, del laboratorio Schering-Plough , es la
primera molécula de una nueva familia de farmacos para reducir el colesterol que actua a nivel
intestinal. En sujetos con hipercolesterolemia primaria se consigue una reduccidon media en el
colesterol-LDL de un 18% con una buena tolerancia. Esto permite que su asociacion con estatinas
a dosis bajas consiga una reduccidn del colesterol-LDL préxima al 60%, por lo que puede ser una
alternativa eficaz en el tratamiento de pacientes con hipercolesterolemia familiar. En este
momento se esta realizando un estudio internacional en personas con HF, y en el qué Espaiia a
través de la Fundacion Hipercolesterolemia Familiar participa con 20 centros que colaboran en
el registro espafiol de HF.

El tratamiento intenso con estatinas frena la aterosclerosis carotidea precoz de la
HF

(Lancet 2001;357:577-81)

Una reduccion del colesterol-LDL de un 50% con 80 mg/dia de atorvastatina en personas con HF
y una edad media de 48 afios, produjo a los dos afos de tratamiento una significativa regresién
del engrosamiento de la arteria carotida. Como medida se utilizd la ecografia carotidea que tiene
una buena correlacion con el grado de ateroesclerosis vascular.

Una identificacion activa de los familiares de HF, ayuda al diagnostico de nuevos
casos

(Lancet 2001;357:165-68)

En un periodo de 5 afos, se estudiaron en Holanda 5.422 familiares de 237 personas con HF
diagnosticados mediante analisis genético. Un total de 2039 sujetos con HF fueron identificados
mediante un test genético. Los andlisis de laboratorio mostraron que un 18 % no serian
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diagnosticados si solo utilizamos las medidas de colesterol. A pesar de cifras muy elevadas de
colesterol, un elevado porcentaje (60%) estaban sin tratamiento farmacoldgico. Un afio después
el 93% de esta poblacidn estaba con tratamiento para reducir el colesterol. Por lo tanto, estos
programas de deteccidn , tanto por métodos genéticos, como mediante las determinaciones de
concentraciones de colesterol pueden identificar el mayor nimero de personas con riesgo
prematuro de desarrolar una enfermedad cardiovascular.

La genética y el futuro de los medicamentos

Con el mapa del genoma (las cadenas de ADN que llevan las instrucciones para construir cada
una de las células del cuerpo humano), el proceso por el que los nuevos farmacos se van
desarrollando esta empezando a cambiar de forma drastica.

Tradicionalmente, los medicamentos se han descubierto a base de ensayo y error, buscando
nuevas medicinas en extractos de plantas exdticas, o en compuestos quimicos basados en los
medicamentos existentes. Sin embargo, esta nueva era del genoma, esta dando paso a los
farmacos de disefio.

De forma rapida, los cientificos, armados con el conocimiento de nuestros genes, podran
identificar las moléculas que nos hacen susceptibles a una determinada enfermedad. Esta
informacidn, acompafiada de alta tecnologia, nos llevara a los objetivos terapéuticos con
menores efectos secundarios que los medicamentos tradicionales.

Este hecho va a suponer un cambio importante en nuestra vida, en el dolor, en el tiempo de
espera en las consultas médicas y en las enfermedades que padecemos. {Vamos a conquistar
terreno en el campo cardiovascular?. ¢Qué pasara con la Hipercolesterolemia Familiar (HF), con
el SIDA, el cancer, o las enfermedades mentales?. Para despejar todo esto, vamos a imaginarnos
el futuro, acercandonos a los cientificos que estan buscando el milagro de los farmacos del
manana.

Desde la secuenciacién de nuestro genoma, los cientificos estan acercandose al texto completo
del manual de "referencia divina": los tres mil millones de letras bioquimicas que deletrean
nuestros miles de genes.

Estos genes se extienden a lo largo de los cuarenta y seis cromosomas en practicamente cada
una de nuestras células, y llevan las instrucciones para construir todos los tejidos, érganos,
hormonas y enzimas de nuestro cuerpo.

Una vez que los cientificos hayan descodificado estas instrucciones, llegardn a entender mejory
con mayor precision lo que sucede a las moléculas dentro de la célula cuando el cuerpo no
funciona bien. Segun Francis Collins -uno de los padres del genoma-, " si se entiende la base
genética de la enfermedad, se puede predecir que proteina la produce y por tanto, desarrollar
el farmaco exacto para bloquearla".

De esta forma conseguiremos tratamientos sin efectos adversos, ya que en la actualidad casi
una tercera parte de los pacientes que reciben tratamiento farmacolégico presentan
problemas; bien sea por falta de eficacia, o bien por efectos adversos.

En Estados Unidos y Europa, esta tomando forma una nueva industria. Compaiiias tales como
Biogen, Genzyme, Genetics Institute y Millennium Pharmaceuticals, preparan cambiar para
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siempre la forma en que los médicos luchan contra la enfermedad. El resultado podria ser una
revolucidon médica.

Hasta ahora los médicos, no han estado luchando contra enfermedades como el cancer, la
trombosis y la enfermedad cardiovascular; sino, por el contrario, han estado interviniendo a
nivel de los sintomas, Ultimo paso visible en una compleja cascada de eventos bioquimicos.

El proceso es desgraciadamente ineficaz; ya que la cobertura terapéutica actual de los farmacos
disponibles es de aproximadamente unas quinientas diferentes proteinas en el cuerpo, de las
treinta mil existentes.

Incluso con los medicamentos en la mano, los médicos tienen que adivinar cual de ellos servird
para "segun que paciente". Y a base de probar se consigue llegar al que mejor funciona. Pero en
la nueva era de la medicina gendmica esta aproximacidén ineficaz va a dar paso a los farmacos
personalizados, algo mucho mas racional y sistematico, que nos permitira disponer de un
tratamiento eficaz y sin efectos adversos.

Debemos cambiar nuestros habitos de vida

Cualquier momento es bueno para intentar cambiar nuestros habitos de vida. Y es muy sencillo:
comer bien, beber menos, dejar de fumar y mantenerse en forma vigilando el peso y realizando
ejercicio fisico. También hay que aprender a encajar mejor las adversidades, tomarse las cosas
con calma es muy importante. Nunca es tarde para comenzar.

Pues bien, ¢qué pasaria si hoy mismo decidimos comer y beber lo justo, acabar con los malos
habitos, y empezar a cuidar el cuerpo como un bien preciado? ¢Seria demasiado tarde?.
¢Conseguiriamos reparar el dafio? La respuesta es si. Le sorprenderia ademas el nivel de
reparacidn que conseguiriamos.

Los efectos de fumar, le pueden perseguir durante décadas. Sin embargo, el deterioro del
sistema circulatorio, puede en gran medida repararse.

Las siguientes recomendaciones ayudan a prevenir las enfermedades crdnicas:

e El consumo de frutas, verduras, cereales, legumbres y aceite de oliva previene el desarrollo
de la enfermedad coronaria y disminuye el riesgo de diabetes.

e El consumo de 2 platos de pescado a la semana, disminuye un 50% el riesgo de sufrir una
trombosis. Esto se debe a que el pescado, especialmente el azul, es rico en acidos grasos
omega-3.
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e Personas sedentarias, que han empezado a caminar a paso rapido, durante media hora
diaria cuatro dias a la semana, disminuyen el riesgo de sufrir un ataque cardiaco, de igual
forma que aquellas que lo han venido realizando durante toda su vida.

e Al dejar de fumar, se reducen los niveles de mondxido de carbono en su cuerpo de forma
drastica. En una semana la sangre sera mas fluida, y el riesgo de morir de forma subita por
un ataque cardiaco se situara en los mismos niveles de los que nunca han fumado.

e La estrategia mas efectiva para perder peso y no recuperarlo, consiste en reducir la ingesta
calérica al mismo tiempo que se aumenta de forma significativa la actividad fisica. Sin
embargo, solamente un 20% de la poblacién que dice tratar de perder peso, incluye en su
esfuerzo la combinacidn de la dieta y el ejercicio fisico diario.

e Numerosos estudios han demostrado que los pacientes cardiacos que se entrenan y
aprenden a controlarse en situaciones de tensién y enfado, disminuyen el riesgo de sufrir
un nuevo episodio coronario.

e Los médicos creen que adoptando habitos saludables, las enfermedades crénicas
disminuyen en casi un 60%. Desde la enfermedad cardiovascular hasta la diabetes, la
hipertension e incluso algunos canceres, podrian evitarse cambiando nuestros habitos de
vida.

No importa por dénde empezamos, a veces un pequefio cambio mueve otros. Asi, el sentirse
fisicamente mds activos, nos conduce a seguir una dieta mas saludable.

Estas recomendaciones dietéticas podran encontrarlas con mas detalle en el préximo folleto
sobre Consejos Saludables de la Fundacidn Hipercolesterolemia Familiar.

Ojo a los zumos envasados

Los pediatras alertan sobre el consumo excesivo de zumos de fruta "comerciales".

Los perjuicios potenciales del abuso incluyen diarrea, caries y dolor abdominal, ademas de
favorecer la malnutricién y el sobrepeso.

Los zumos ejemplifican perfectamente la maxima dietética de que cualquier producto saludable
puede ser perjudicial cuando se toma en exceso. Y los zumos retdnen todas las condiciones para
ello, segun un estudio publicado el mes de Mayo en la revista Americana "Pediatrics".

A la gran aceptacién que tienen entre los nifios de todas las edades, debido principalmente a su
agradable sabor y su comodidad, hay que afiadir la etiqueta consolidada de producto natural,
sano y rico en vitaminas que hace que los padres generalmente no vean razones para limitar su
consumo. Pues bien, la mayoria de los zumos, no contienen una cantidad significativa de
proteinas, grasas, minerales o vitaminas, aparte de vitamina C. En cambio, si poseen abundantes
carbohidratos en forma de azlcares, y por tanto, tienen un exceso de calorias.

A pesar de que el zumo no tiene ninguna ventaja nutricional sobre la fruta entera, sigue siendo
un alimento saludable que puede reemplazar en algunas ocasiones a las piezas de fruta. Pero,
como recuerda la Academia Americana de Pediatria, hay que tener en cuenta que kilocaloria por
kilocaloria, las del zumo se toman de una forma mas fécil y rapida, y que en una pieza de fruta
siempre hay algo mas que en su zumo.

En resumen, cerca del 20% de los nifios noteamericanos sufren sobrepeso debido al consumo
excesivo de calorias obtenidas de refrescos.
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Una margarina que baja el colesterol

Se ha puesto a la venta en Espafia Flora Pro-activ, de Flora, una nueva margarina que reduce el
colesterol malo (LDL) entre un 10 y un 15% siempre que se tome dentro de una dieta sana.

Flora Pro-Activ es una nueva margarina para untar, baja en grasas, que sabe bien y que reduce
el colesterol LDL en un 10-15% aproximadamente a las tres semanas de tomarlo. Desde hace
mas de 40 afios se sabe que ciertos tipos de esteroles naturales procedentes de las plantas y
aceites vegetales, conocidos como fitosteroles, pueden disminuir los niveles de colesterol. Los
fitosteroles son extractos naturales que ya existen en pequefias cantidades en la dieta porque
estdn presentes en los alimentos de cada dia, tales como las frutas, verduras y hortalizas, aceites
vegetales, nueces y cereales. Flora Pro.Activ quintuplica la cantidad de fitosteroles de la dieta
habitual para que el efecto reductor sea significativo.

Los fitosteroles estructuralmente estan relacionados con el colesterol, pero difieren de él, en
gue no se absorben. De hecho, cuando son ingeridos con la dieta reducen la absorcién del
colesterol en el intestino, porque se produce una competicién en dicha absorcién, causando un
descenso en las concentraciones de colesterol en sangre. Los fitosteroles no pueden afadirse a
los alimentos con facilidad; salvo que se esterifiquen mediante acidos grasos (especialmente a
la parte grasa como las margarinas).

En los ultimos afios se han realizado numerosos estudios cientificos, en los que parte de la grasa
de la dieta se ha sustituido por esteroles vegetales o fitosteroles. Los grupos de estudio han
estado integrados por personas con hipercolesterolemia moderada, diabéticos, nifios con
hipercolesterolemia familiar y personas con cardiopatia coronaria. Numerosos ensayos clinicos,
demuestran que con una dieta sana, que incluya unos 20-25 g. de Flora Pro-Activ al dia, se
obtiene una reduccién del colesterol LDL de un 10% a un 14% en un plazo de tres semanas sin
presentar efectos adversos; 20 g. de Flora Pro-Activ es suficiente para untar dos o tres rebanadas
de pan. No es necesario tomar mds de 20-25 g. de Flora Pro-Activ al dia; ya que no va a suponer
una mayor reduccion de colesterol. En el caso de no consumir los 20 g. diarios, se va a observar
una reduccion importante proporcional, aunque no se va a alcanzar el nivel de 10-15%.

¢éSe observa la misma reduccién en todas las personas? Las personas son diferentes, por la tanto,
la reduccion depende de los antecedentes familiares, asi como de los factores que influyen en
la dieta y en el estilo de vida. Sin embargo, se han realizado estudios en personas que presentan
hipercolesterolemia familiar, diabetes, y personas que siguen tratamientos hipolipemiantes, y
Flora Pro-Activ reduce el colesterol LDL en todos estos grupos. Si usted empieza a tomar Flora
Pro-Activ, y se controla regularmente su colesterol, es importante que su médico sepa que esta
tomando margarina con fitosteroles para que observe el resultado en el préximo control.

Los fitosteroles de Flora Pro-Activ, provienen del aceite de girasol. Como se ha indicado
anteriormente, se trata de un producto para untar bajo en grasa, ideal para tomarlo con pan o
mezclarlo con patatas o vegetales. Sin embargo, debido al bajo contenido en grasas, no estd
indicado para hornear ni freir, aunque el producto seguira siendo eficaz.



Boletin de la Fundacion Hipercolesterolemia Familiar

Estudio del riesgo cardiovascular en personas con HF

El pasado 27 de Febrero se celebré en Madrid la reunién cientifica patrocinada por la Fundacion
Hipercolesterolemia Familiar, a la que acudieron setenta investigadores de las distintas clinicas
de lipidos de toda Espafia. En ella se aprobd realizar un Estudio de identificacion, seguimiento y
evaluacion del riesgo vascular de una poblacion de familias con HF en Espaia.

En dicha reunién se concretaron los siguientes objetivos:

1. Determinar la incidencia y recurrencia a lo largo de 10 afios de seguimiento en una cohorte
(poblacion) de sujetos con alto riesgo de complicaciones cardio y cerebrovasculares
(cardiopatia isquémica, ictus), fatales y no fatales, asi como las necesidades de
revascularizacion de cualquier territorio arterial.

2. Determinar el riesgo de dichas complicaciones segln la presencia o ausencia de las distintas
mutaciones genéticas de la HF en cada individuo y de la agregacion familiar de los mismos.

3. Incorporar la informacién genética individual y familiar a la de factores de riesgo
(hipertensién arterial y diabetes), y habitos de vida (consumo de tabaco, tipo de dieta,
actividad fisica, sobrepeso, etc.) para desarrollar ecuaciones predictivas del riesgo
cardiovascular individualizadas, conocido como "Medicina Predictiva".

Poblacién de estudio

A partir del Registro Nacional de casos "indice" (persona afecta de HF) de pacientes con
hipercolesterolemia familiar heterozigota (HF) identificados y remitidos por las Unidades de
Lipidos a la Fundacién Hipercolesterolemia Familiar (FHF), se localizarad y contactara con todos
los familiares de primer grado vivos en el momento de iniciarse el programa (padres, hijos y
hermanos). Se calcula que la mediana de familiares de primer grado por caso indice es de 4 -5,
con lo que una cohorte inicial de aproximadamente mil familias (1.000 casos indice) estaria
constituida por unos 4.000 — 5.000 individuos.

Metodologia

Todos los familiares de primer grado de cada caso "indice" identificados, seran invitados a una
visita en la Unidad Territorial correspondiente que incluird una entrevista estructurada, un
examen clinico estandarizado y una analitica del perfil lipidico para descartar o confirmar la
presencia de hipercolesterolemia y evaluar su riesgo cardiovascular global individual.

Las muestras de sangre de los familiares de los casos indices seran enviadas por las distintas
clinicas de lipidos participantes, al Laboratorio de Referencia de Genética de la Universidad de
Zaragoza (Dr. Pocovi) para el andlisis de las posibles mutaciones genéticas de HF conocidas.

Por su parte, los datos demograficos y de evaluacidn clinica, serdn enviados a la FHF, donde se
establecera una Oficina Central de Coordinacién (OCC) del proyecto. Posteriormente, todos los
datos (demograficos, clinicos, analiticos y genéticos) se incorporaran a la base central de datos.
El cuaderno de recogida de datos se basara y se ajustard a las directrices del programa
Internacional Med-Ped, lo que permitird la comparacion de los datos espafioles con otros
proyectos internacionales similares actualmente en marcha.
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Seguimiento y evaluacién de la cohorte

El seguimiento clinico de los casos indices y familiares se plantea a largo plazo (minimo 10 afios
extensible). La periodicidad de las visitas y exdamenes médicos serad bianual y siempre que
aparezca cualquier evento o complicacién. La citacidn y visitas de los participantes (casos indices
y familiares) se realizardn en cada Unidad de Lipidos participante. Dichas Unidades contaran con
el apoyo de la OCC en la FHF para el contacto con los participantes, recuerdo de citas y
recopilacién de informacion epidemioldgica.

Al mismo tiempo se pondra en marcha un sistema de vigilancia epidemioldgico activo para la
indagacién de eventos cardiovasculares (desarrollo de angor de reciente comienzo, infarto de
miocardio, ictus, revascularizacion de cualquier territorio arterial, hospitalizaciones y muerte de
origen cardiovascular o de cualquier otra causa).

El programa permitira calcular los riesgos relativos para diferentes episodios cardiovasculares a
lo largo de los afios, segln la presencia o ausencia de HF, las mutaciones genéticas de la misma
y la concomitancia de otros factores que pueden afectar la expresion de la HF.

Informe elaborado por el Dr. Rafael Gabriel
Epidemiologia Clinica
Hospital de la Princesa. Madrid

Avances en el mapa genético del colesterol

La Fundacion Hipercolesterolemia Familiar, tiene entre sus objetivos elaborar un mapa genético
de las mutaciones del receptor de las LDL que producen hipercolesterolemia familiar (HF) en
Espafia, tal y como ya se ha comentado en anteriores boletines,. Este proyecto se inicié en Mayo
de 1999, y en la actualidad se encuentra en vias de finalizacidn. Participan en el mismo un total
de 69 Unidades de lipidos distribuidas por todas las Comunidades Autéonomas, que se han
encargado de seleccionar a 1.690 personas (un caso por familia) con HF, recoger las muestras
de sangre y los datos clinicos y demograficos. Estas muestras se analizan en el laboratorio de
investigacion de la Fundacion, ubicado en la Universidad de Zaragoza. Actualmente, se han
descubierto 87 mutaciones distintas del receptor LDL causantes de HF, y se dispone de los mapas
preliminares de estas mutaciones en cada una de las Comunidades Auténomas. El hecho de
conocer las mutaciones responsables de la HF en Espafia, facilitara el diagndstico y permitird en
el futuro, realizar tratamientos personalizados.

La Fundacidn Hipercolesterolemia Familiar agradece a Laboratorios Lacer, al Ministerio de
Ciencia y Tecnologia y al Ministerio de Sanidad y Consumo su apoyo y colaboracién en el
desarrollo de este proyecto.
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Receta de verano (Dieta 2000 kcal)

Calabacines de pisto

Ingredientes (para 4 personas)
e 4 calabacines

e Una patata

e 200 ml de tomate frito

e Una zanahoria

e Un pimiento

e 20 ml de aceite de oliva virgen

Elaboracion
Partir los calabacines por la mitad a lo largo, sin quitarle la piel.

Ponerlos en una fuente con agua y sal, taparla y meterla en el mircoondas durante 5 minutos;
mover y volver a meter 5 minutos, hasta que estén casi hechos.

Vaciarlos un poco por el centro y rellenarlos con el calabacin que hemos retirado, un poco de
tomate y una mezcla de patata, zanahoria, y pimiento previamete cocidos.

Cubrir el fondo de una cazuela de barro con el resto del tomate, colocar los calabacines encima
y meterlos en el microondas durante 3 minutos mas.

Utensilios
e Fuente, microondas y sartén

Lomos de trucha al horno con tomate asado y arroz

Ingredientes (para 4 personas)

e Atruchasde125¢g

e 40 ml de aceite de oliva

e 3 cucharadas de zumo de limdn
e 4 tomates medianos

e 120gdearroz

e Sal, ajoy perejil

Elaboracion

Se abren las truchas en forma de libro. Se retira la espina central. Se machaca el ajo, el perejil y
se exprime el zumo de un limén. En el horno previamente calentado a temperatura media se
colocan en una bandeja los lomos envueltos individualmente en una hoja de papel de aluminio,
se distribuye la mezcla sobre los lomos de trucha, se riega con aceite de oliva y se enrollan en
paquetes.

Se hornea a temperatura media-baja durante 5-10 minutos aproximadamente. Se abren los
paguetes y se disponen los lomos en una fuente de servir.

Como guarnicidn se puede presentar con un tomate asado entero y arroz blanco.
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Utensilios
e Horno, bandeja refractaria y fuente

Fresas con zumo de naranja

Ingredientes (para 4 personas)
e Fresas (600 g)
e Unvaso de zumo de naranja natural

Elaboracion

Se limpian las fresas, quitando las partes no comestibles. Se lavan y trocean, y se colocan en un
recipiente hondo. Se exprimen las naranjas necesarias para obtener el vaso de zumo. A
continuacién se rocia sobre las fresas. Se ponen a enfriar y se sirven en boles individuales.

Utensilios
e Recipiente hondo
e Exprimidor

Comida tipo de un dia, planificada para una dieta de 2000 Kcal, con una distribucidn de principios
inmediatos equilibrada, un aporte graso principalmente de origen monoinsaturado (19,3% de
los lipidos totales) y un contenido bajo en grasa saturada y colesterol. Esta comida incluye 30 g
de pan blanco (1 pulga).

Si se tiene sobrepeso se recomienda reducir las cantidades en aproximadamente un 20%.

M. M. Ruperto, C. Vdzquez
Seccion de Nutricion Clinica y Dietética
Hospital Ramon y Cajal

He tenido conocimiento de su Fundacion, a través de la radio, en la que se nos facilito los datos
de la pdgina web, y de la que he conseguido una amplia informacion sobre el colesterol. También
deseo formar parte de la Fundacion.

Debo manifestarles mi satisfaccion por la informacidn, que me ha servido para concienciarme de
que el problema que padezco es grave y que me lo tengo que tomar mds en serio, ya que estaba
en la creencia de que el colesterol congénito es menos grave que el adquirido por sequir una
dieta inadecuada. También, ha confirmado mi creencia, de la necesidad que tenemos las
personas que padecemos este problema de que nos lleve un buen especialista.

Tengo 48 afios, y el primer andlisis me lo hice con 42 aflos. Me salié un colesterol de 484. A partir
de ahi comencé tratamiento con diferentes estatinas. Aunque he llegado a cifras de colesterol
de 227, en la mayoria de los andlisis he tenido grandes oscilaciones. Uno de mis dos hijos, parece
que ha heredado la enfermedad. Ahora tiene 10 afios y el colesterol es 240, a los 5 afios tenia
350.

¢Es cierto que mi hijo y yo padecemos la Hipercolesterolemia Familiar (HF) heterocigota?
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éCon 42 anos se me ha diagnosticado a tiempo la enfermedad? ¢iHay alguna prueba para
analizar si las arterias las tengo muy afectadas por el depdsito graso? Siempre he realizado
deporte de forma regular.

De las diferentes estatinas que existen en el mercado, écudles son las mds indicadas? éExisten
medicamentos genéricos (mds baratos) que sustituyan a las estatinas ya conocidas?

¢Podrian incluirnos en el estudio genético que estdn realizando en Murcia? ¢ Qué ventajas tiene
conocer la mutacion del gen que nos afecta en relacion con el tratamiento?

En algun prospecto he leido que las pastillas deben tomarse 30 minutos antes de la cena. Yo
tengo miedo de que se me daie el estomago y las tomo siempre después de cenar. ¢Es correcto
tomarlas después de cenar, o el medicamento pierde efectividad?

Finalmente, con el dnimo de aportar ideas a la Fundacidon, se me ocurre lo siguiente:

Seria interesante que en su pdgina web, abriesen un apartado que recoja las preguntas y
respuestas mds interesantes o generales, que les hagan.

Soy funcionario y he elegido ASISA como Sociedad médica. He comprobado que ninguno de los
doctores de las Unidades de Lipidos de los Hospitales de la Seguridad Social de Murcia, pasan
consulta en ASISA. ¢ No seria conveniente que la Fundacion estableciera una colaboracion similar
con ASISA y otras Sociedades para que los pacientes recibiéramos un tratamiento mds
especializado?

Atentamente,

Miguel Antonio de Maya Espin.
Murcia.

Estimado amigo:

Gracias por formar parte de la Fundacién. Las preguntas que nos hace en su carta son muy
interesantes, y efectivamente, hay muchas personas que al igual que usted se plantéan las
mismas dudas.

Con los datos aportados, el diagndstico probable es que ustedes padecen una HF heterocigota.
A pesar de que los criterios clinicos suelen ser suficientes para confirmarlo, el estudio genético
seria la prueba definitiva. También seria interesante conocer la prevalencia de HF en algunos de
sus familiares de primer grado (padres o hermanos), asi como si hay antecedentes de infarto de
miocardio u otra enfermedad cardiovascular en su familia.

Aunque el diagnéstico se ha hecho con retraso, un tratamiento adecuado puede prevenir la
enfermedad cardiovascular. Para no realizarse una prueba invasiva como es el cateterismo
cardiaco o la coronariografia, actualmente, se pueden visualizar las arterias cardtidas (del
cuello), mediante una prueba indcua como la ecografia. Esta prueba permite detectar si existen
o no lesiones de ateroesclerosis (depdsitos grasos) y tiene una buena correlacion con el grado
de ateroesclerosis en otros territorios vasculares.

Como usted tiene unas cifras de colesterol muy elevadas, tiene que tomar estatinas potentes.
En este sentido se le deben ajustar las dosis en funcidn de su respuesta al tratamiento y a sus
cifras de colesterol. Muchas veces se necesita afiadir un segundo farmaco (en este momento
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son las resinas) para conseguir la reduccidon deseada. Respecto a los genéricos de estatinas, no
existen en la actualidad.

Las estatinas se pueden administrar en una Unica toma diaria que suele ser después de la cena.

Efectivamente, se le puede realizar el estudio genético en cualquiera de los Centros que
colaboran con la Fundacidon HF en Murcia (ver Pagina web). El conocimiento de la mutacion,
unido a los avances farmacolégicos, nos va a ayudar en el futuro a predecir de forma
individualizada tanto el riesgo cardiovascular, como la respuesta al tratamiento.

Respecto a la pagina web, en este momento esta siendo actualizada. Y poco a poco iremos
incluyendo espacios con informacién general para cubrir las preguntas y respuestas mas
frecuentes.

Estamos totalmente de acuerdo, en que los médicos deben conocer muy bien este tema para
que ustedes reciban la atencién especializada que necesitan. Entre los objetivos de la Fundacion
se encuentra la formacidn de los profesionales de la salud, asi como la difusidn de la HF.

Quiénes somos y qué hacemos

La Fundacion Hipercolesterolemia Familiar es una institucion privada benéfico—asistencial,
integrada por pacientes y profesionales sanitarios para detectar a las familias con
Hipercolesterolemia heredada o de base genética, y ayudar a prevenir la enfermedad coronaria
prematura (angina, infarto). Esta especializada en los trastornos de los lipidos plasmaticos, como
la hipercolesterolemia familiar y la hiperlipidemia familiar combinada, asi como en los aspectos
dietéticos y otros habitos de vida implicados en el manejo de estos trastornos.

La Fundacidn HF estd comprometida en la deteccion precoz de las familias con trastornos
genéticos del colesterol. Entre sus objetivos estan la promocién de la investigacidon de su origen
genético, la educacioén y el apoyo a las familias afectadas, asi como contribuir en la formacion a
médicos y otros profesionales de la salud.

Muchas personas llegan a conocer nuestra Fundacidn a través de nuestra pdagina web:
colesterolfamiliar.org. Cada dia hay mds gente que, directamente o a través de un buscador, se
interesa por toda la informacién relacionada con el colesterol familiar, por lo que son ya casi
9.000 las personas que han accedido a nuestro portal, una media de mil visitas al mes. En la web
se pueden encontrar nuestros boletines y mucha informacién adicional, asi como el acceso a
otras organizaciones de pacientes de Gran Bretafia y Holanda, que incluyen datos de gran
interés. Ahora, nuestra intencidn es mejorar la web e incluir mas noticias e informaciones, para
lo que esperamos sus consultas y sugerencias.

Y no olviden tampoco nuestro e-mail: colesterolfamiliar@terra.es.
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Sefales de aviso de un ataque cardiaco

* Presidn toracica con sensacion de malestar, y de estar lleno.

¢ Dolor aplastante u opresivo en el centro del pecho durante varios minutos.

e Opresion que empieza en el centro del pecho y se irradia a los hombros, cuello o brazos.
¢ Malestar toracico con sensacién de mareo, sudoracion, nduseas o dificultad para respirar.

Sefales de aviso de un ictus (trombosis o infarto cerebral)

e Debilidad o falta de sensibilidad subita de la cara, brazo o pierna en un lado del cuerpo.

e Pérdida o debilidad repentina de la visidn, especialmente en un ojo.

e Pérdida del habla o problemas al hablar o entender.

e Fuertes dolores de cabeza de forma subita sin causa aparente.

e Vértigos, pérdida de equilibrio o caidas repentinas inexplicables, junto con cualquiera de los
sintomas mencionados.

No todos estos signos ocurren en cada ataque. Si usted nota uno o varios de estos signos, no
espere. Consiga ayuda médica enseguida.



