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Resumen

Objetivos: La hipercolesterolemia familiar (HF) es un trastorno genético autosomico dominante que
se caracteriza por elevadas concentraciones de colesterol unido a lipoproteinas de baja densidad
(LDLc) desde el nacimiento, con el consiguiente riesgo de desarrollo de enfermedad cardiovascular
arteriosclerdtica (ECVA) prematura, en particular a nivel coronario. Ademas, estudios previos
sugieren que la prevalencia de ECVA subclinica asintomatica en pacientes con hipercolesterolemia
familiar heterocigota (HFHe) puede ser elevada. Al inicio del estudio, el 41% de nuestros pacientes
con HFHe, en prevencion primaria, presentaban lesiones coronarias detectadas mediante
angiotomografia computarizada (angio-TC). Estos pacientes fueron reclasificados en muy alto riesgo
cardiovascular, siendo necesario intensificar el tratamiento hipolipemiante con el objetivo de
alcanzar niveles de LDLc inferiores a 55 mg/dL. Planteamos un estudio de seguimiento en pacientes
con HFHe para evaluar el grado de control de LDLc y la presencia y/o desarrollo de ECVA.

Meétodos: Estudio observacional longitudinal prospectivo con seguimiento a 5 anos, incluyendo de
forma consecutiva 100 pacientes (edad 20-70 afios) con HFHe con diagnéstico genético sin ECVA
conocida. A todos los participantes se les realizé un Angio-TC coronario para valoracién de
arteriosclerosis subclinica. Los pacientes fueron manejados segun practica clinica habitual.
Consideramos objetivos terapéuticos para este estudio un LDLc < 70 o < 55 mg/dl para pacientes de
alto y muy alto RCV, respectivamente (guias EAS/ESC-2019). El estudio fue aprobado por el comité
de ética de investigacion de nuestro hospital.

Resultados: La edad media fue de 55 anos, siendo un 54,8 + 8,6% mujeres. La prevalencia de
arteriosclerosis coronaria subclinica por Angio-TC fue del 41%, precisando el 5,5% revascularizacion
coronaria debido a la gravedad de las mismas. Al inicio del estudio, el LDLc fue de 165,8 + 56,2
mg/dL. Durante el seguimiento, 1 paciente present6 un sindrome coronario agudo. En el 3,3% se
encontro estenosis adrtica. E1 27,5% presenté ECVA subclinica mediante ecografia carotidea y/o
femoral. El 86,9% de los pacientes recibian estatinas de alta potencia, el 95,6% ezetimiba, el 84,6%
estatinas de alta potencia con ezetimiba y el 47,3% inhibidores de la proproteina convertasa
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subtilisina/kexina tipo 9 (iPCSK9). Tras ajustar el tratamiento hipolipemiante y ser reclasificados

segun el RCV, un 36,8% de pacientes de alto RCV (41,8%) y el 24,5% de pacientes de muy alto RCV

(58,2%) estaban en objetivos terapéuticos, siendo el LDLc de 86 + 53 mg/dl. 9 pacientes (9%)

tuvieron pérdida de seguimiento.

[Caracteristicas basales

Mujer [n (%)]

54 (54%)

Edad (media + DE)

54,8 + 8,6

HTA [n (%)] 24 (26,4%)
DM 2 [n (%)]

Basal 2 (2,2%)
Seguimiento 6 (6,6%)
Técnicas [n (%)]

[Coronariografia previa 12 (12%)
Lesion angio-TC previa 41 (41%)

Lipidos (media + DE)

|IColesterol total

165,8 = 56,2 mg/dL

HDLc 59,8 =+ 13 mg/dL
TG [99,3 + 58,4 mg/dL
LDLc

Basal 116 mg/dL
Postratamiento 86 + 53 mg/dL
Eventos cardiovasculares [n (%)]

Revascularizacion coronaria 5 (5,5%)
Sindrome coronario agudo 1 (1,1%)
Estenosis aortica 3 (3,3%)
Arterosclerosis subclinica por ecografia femoral y/o carotidea 25 (27,5%)

HTA: hipertension arterial; DM 2: diabetes mellitus tipo 2; HDLc:

colesterol unido a lipoproteinas de alta densidad; TG: triglicéridos;

LDLc: colesterol unido a lipoproteinas de baja densidad.
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Grado de control de objetivos de LDLc
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Conclusiones: Los pacientes con HFHe en prevencion primaria presentan una elevada prevalencia
de ECVA subclinica; su deteccion nos ha permitido reclasificar a pacientes de alto RCV en muy alto
RCV. Hasta donde conocemos, nuestros pacientes con HFHe presentan un porcentaje de control
lipidico muy superior al descrito en la bibliografia, aunque debemos persistir en lograr un mayor
grado de control lipidico, particularmente en el caso de prevencion secundaria.
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