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Resumen

Objetivos: Describir las variantes genéticas presentes en pacientes diagnosticados con
hipercolesterolemia familiar heterocigota (HFhe) en un hospital de segundo nivel, así como sus
características clínicas.

Métodos: Análisis observacional retrospectivo descriptivo de las mutaciones genéticas presentes en
los pacientes con seguimiento en una consulta de Riesgo Vascular con diagnóstico de HFhe desde
enero de 2016 hasta marzo de 2024, así como las características clínicas de cada grupo y su control
lipídico. Los datos han sido extraídos del sistema de codificación hospitalaria. Los análisis se han
realizado con el paquete estadístico SPSS® v.27.009.

Resultados: De los 16 pacientes que presentan confirmación genética 11 presentan mutación del
receptor de LDL (68,8%), cuatro presentan mutación en ApoB (25%) y uno en el gen de PCSK9
(6,2%). Sus características clínicas quedan resumidas en la tabla 1. El análisis de niveles y objetivos
de colesterol LDL quedan reflejados en la tabla 2. Con respecto a los tratamientos hipolipemiantes
todos los pacientes de la muestra presentaban combinaciones de tratamientos hipolipemiantes de
alta potencia siendo el más frecuente la combinación de estatina de alta potencia con ezetimiba y
ácido bempedoico (68,8%). Entre todos los pacientes, y con las 3 mutaciones descritas el 68% de los
16 pacientes se encontraba en objetivo en el último control, sin embargo, se objetiva que en el grupo
de pacientes con mutación del receptor de LDL existe una media de c-LDL mayor que en los
pacientes con otras mutaciones.
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Discusión: La hipercolesterolemia familiar es un trastorno que condiciona un riesgo vascular más
elevado que en la población general. En nuestras consultas, al igual que lo descrito en la literatura,
encontramos que la mayor parte de personas con HF presentan mutación en el gen del receptor de
LDL. Sin embargo, con respecto al total de pacientes seguidos en nuestra consulta y poniéndolo en
relación con la prevalencia de la enfermedad (1:200-300), el número de pacientes diagnosticados es
inferior al esperado. Además, los pacientes de nuestro hospital evidencian necesidad de
intensificación de tratamiento con asociación de varios fármacos hipolipemiantes en un gran número
de ocasiones acorde a lo descrito en los ensayos publicados. Gracias a esta intensificación mediante
terapia de alta intensidad se consigue que un alto porcentaje de los pacientes alcancen los objetivos
marcados por las guías de práctica clínica, siendo en nuestra muestra el 68% de los pacientes
tratados, llamativo en comparación con lo descrito en estudios multicéntricos como el SAFEHEART
que mostraba un 10% de consecución de objetivos en los pacientes de su estudio.

Conclusiones: La hipercolesterolemia familiar heterocigota está representada en la población a
través de diferentes mutaciones. Todas ellas suponen necesidad de un control estricto del resto de
factores de riesgo vascular, así como el tratamiento combinado hipolipemiante de alta intensidad,
que permita alcanzar el objetivo de LDL, que en nuestra serie de casos lo alcanza hasta un 68% de
los pacientes.


