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Resumen

Objetivos. La hipercolesterolemiafamiliar (HF) es un trastorno genético hereditario caracterizado por niveles
elevados de colesterol LDL, lo que incrementa el riesgo de enfermedades cardiovascul ares tempranas. Al
igual que ocurre con el resto de enfermedades vasculares, existe un infradiagndstico e infratratamiento de la
muijer. El objetivo del estudio fue analizar |as caracteristicas de mujeres con diagndstico probable de HF
atendidas en una consulta monografica de riesgo vascular (RV).

Métodos: Estudio retrospectivo de cohortes unicéntrico. Se analizaron todas |as mujeres con diagndstico
probable HF atendidas por primeravez en laconsulta de RV entre |os afios 2020-2025. Se empled lamediay
la desviacion estandar paralas variables continuas y 10s porcentajes para describir las variables cualitativas.
El estudio ha sido aprobado por el Comité Etico de Investigacion Responsable.

Resultados: Del total de 114 mujeres estudiadas, se excluyeron 39, por perder el seguimiento. La muestra
final fue de 75 pacientes. La media de edad fue de 55 + 14 afiosy € 8% (n = 6) eran no caucasicas. En
cuanto alos factores de riesgo vascular, el 44% (n = 33) eran fumadoras activas o exfumadoras, el 24% (n =
18) hipertensas, €l 6,7% (n = 5) diabéticastipo 102,y € 16% (n = 12) obesas (tabla 1). En € 29,3% (n = 22)
de los casos, presentaban a menos un familiar de primer grado de menos de 65 afios con evento
cardiovascular mayor. Se analizaron los principales valores del perfil lipidico: colesterol total 325,8 + 70
mg/dL, colesterol LDL 247,6 + 70 mg/dL, apoproteinaB 177 £ 77 mg/dL, y lipoproteina (a) 70,5 + 52
mg/dL. Antes de ser valoradas en consulta, el 12% (n = 9) no realizaba tratamiento hipolipemiantey la
mayoria, 50,7% (n = 38), tomaba estatinas de alta potencia en combinacion con ezetimiba. La estatina mas
usada fue larosuvastatina (42,9%, n = 27). Ninguna de | as pacientes realizaba tratamiento con inhibidores de
PCSK9 oinclisiran (tabla 2). Se llegé a confirmar el diagnostico de hipercolesterolemia familiar con test
genético en e 8% (n = 6). Las mutaciones halladas fueron en el gen LDLR en todos |os casos.

Tablal

Factores de riesgo vascular

Tabaguismo (activo o no) 44% n=33
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Hipertension arterial 24% n=18

Diabetes mellitus (tipo 1 0 2) 6,7% n=>5

Obesidad 16% n=12

Otros antecedentes (modificadores del riesgo cardiovascular)

Enfermedad renal cronica 6,6% n=>5
Enfermedad autoinmune sistémica 4% n=3
Apnea obstructiva del suefio 1,3% n=1
Higado graso 4% n=3
Tabla?2

Estatinas + Ezetimiba 50,7% n=38
Estatinas 30,7% n=23
Ezetimiba 5,3% n=4
Acido bempedoico 1,3% n=1

Discusion: Una proporcién considerable de mujeres con sospecha de HF no asistié a consulta, 1o que podria
reflejar una baja percepcion del riesgo cardiovascular. La muestra estuvo compuesta mayoritariamente por
muijeres caucasi cas, con una edad media de 55 afios, y una alta prevalencia de factores de riesgo vascular.
Ademas, casi un tercio tenia antecedentes familiares de enfermedad cardiovascular precoz. Solo € 8% fue
diagnosticado genéticamente, o que sugiere unainfrautilizacion de las pruebas confirmatorias.

Conclusiones. El andlisis muestra deficiencias en €l diagnostico de mujeres con alta sospecha de

hipercol esterolemia familiar, evidenciado por las pacientes que no asistieron a consultay labaja
confirmacion genética. La alta carga de factores de riesgo subraya la necesidad de una evaluacion integral
para optimizar la prevencion cardiovascular en este grupo.
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