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Resumen

Objetivos. Analizar que especialidades médicas realizan el diagndstico y seguimiento de los sujetos con
hipercolesterolemia familiar heterocigotay ver su adecuacion con las guias internacional es.

Material y métodos. Se trata de un estudio descriptivo, retrospectivo, de los pacientes diagnosticados
genética mente de hipercolesterolemiafamiliar heterocigota en el Hospital de Jerez de la Frontera entre 2015
y 2016. Analizamos qué pacientes habian sido previamente diagnosticados clinicamente con |os criterios
MEDPED delaOMS, y por qué especialidad, asi como quien realizaba su seguimiento.

Resultados: Ciento nueve sujetos con diagnostico genético de hipercolesterolemiafamiliar heterocigota
fueron analizados. La edad media de diagndstico fue 28,22 afios (DE + 17,9 afios). El 52,8% (n = 67) fueron
muijeres, la edad mediaen € omento del andlisis genético fue de 42,54 afios (DE + 17,51 afios), 11 eran
menores de 18 afos. El 93,7% habian sido diagnosticados clinicamente de hipercol esterolemia previamente
pero solo el 75,6% de HF. El 54,2% de | os sujetos habian sido diagnosticados por Medicina Interna, aungque
el seguimiento en un 58,1% erallevado a cabo por médicos de atencién primaria.

Discusién: La hipercolesterolemiafamiliar (HF) es la enfermedad monogénica més frecuente, que produce
enfermedad cardiovascular prematura debido alos niveles de colesterol LDL elevados presentes desde la
infancia. Afectaalamitad de |os descendientes de |os sujetos afectos. Su diagnéstico y tratamiento precoces
por parte de atencién primaria con el apoyo de las unidades de Factores de Riesgo Cardiovascular, como
recomiendan las guias internacionales de HF) mejoran la morbimortalidad de estos pacientes.

Conclusiones. Aungue la HF es una enfermedad familiar sigue estando infradiagnosticada en atencion
primaria. Unavez que son diagnosticados mas de la mitad de |os pacientes estan en seguimiento por estos
especialistas. Aunque e cuestionario MEDPED de la OMS es una herramienta de facil manejo aiin un bajo
numero de meédicos la utilizan retrasando €l diagnostico hasta que se realiza €l test genético alos familiares
mediante el screening en cascadalo que retrasa el inicio del tratamiento.
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