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Hipercolesterolemia familiar. Cribado familiar
a partir de un caso indice
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CASO CLINICO 41 mg/dl, colesterol de lipoproteinas de baja densidad
(low-density lipoprotein cholesterol, LDL-C): 272 mg/dl.

Se presentael caso de un varén de 37 afios de edad, entre ,
. . Imagen 1. Xantomas tendinosos

cuyos factores de riesgo cardiovascular se encuentran
tabaquismo (10 paquetes/afio) y sedentarismo, sin
antecedentes patoldgicos personales de relevancia.
Entre otros datos de relevancia presenta antecedentes
familiares en ambos padres portadores de dislipemia;
ademds, su padre cursé un infarto a los 58 afios de
edad. En el examen fisico se objetivan xantomas en
los tendones extensores de la mano y arco corneal

(Iméigenes 1y 2).

Ingresa a Unidad Coronaria cursando un SCACEST

(sindrome coronario agudo con elevacién del segmento

ST) con un tiempo de inicio de dolor de 60 minutos; se

le practica una cinecoronariografia en la que se evidencia ~ Imagen 2. Arco corneal
la arteria coronaria derecha ocluida en tercio proximal,

la arteria descendente anterior con una lesién de un 60-

70% a la salida del primer ramo diagonal, primera rama

septal con lesién severa y a nivel de la arteria circunfleja,

ateromatosis leve. El paciente es sometido a angioplastia

con stent a la arteria coronaria derecha.

El examen de laboratorio informa los siguientes valores:
glucemia, hepatograma, funcién renal y perfil tiroideo
normales, colesterol total (CT): 337 mg/dl, triglicéridos:
122 mg/dl, colesterol de lipoproteinas de alta densidad
(high-density  lipoprotein  cholesterol, HDL-C):
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Ante la alta sospecha de hipercolesterolemia familiar
(HF) se aplican los criterios de la Red Holandesa de
Clinicas de Lipidos (Dutch Lipid Clinics Network) para
certificar la presencia de HE obteniéndose 13 puntos,
valor que la certifica.

El paciente se externa al cuarto dia de internacién no
habiendo presentado complicaciones y recibiendo como
tratamiento hipolipemiante rosuvastatina (40 mg/dia),
ezetimiba (10 mg/dia) y colestiramina (4 mg cada 8 horas).

Con el diagnéstico de HE se evaltia a los familiares de
primer grado (padre, madre, dos hermanos varones y
una mujer). En el examen fisico se objetivan xantomas
en los tendones extensores de la mano y arco corneal.
Ambas ramas progenitoras cuentan con antecedentes de
enfermedad coronaria en menores de 45 afos de edad.
Los dos hermanos varones presentan también xantomas
tendinosos. Los valores de laboratorio de los familiares
de primer grado se muestran en la Tabla 1.

DISCUSION

La HF es un trastorno genético del metabolismo de las
lipoproteinas que seasocia con unaelevada concentracién
plasmética de LDL-C, con riesgo elevado de enfermedad
cardiovascular aterosclerdtica prematural.

La herencia es autosémica dominante con una
penetrancia de casi 100%, con lo cual el 50% de
los descendientes en primer grado de un individuo
afectado presentardn dicho defecto genético. Se
produce, principalmente, por mutaciones en el gen
del receptor LDL y, menos frecuentemente, por
mutaciones del gen de la apolipoproteina B y el
gen PCSK9. La prevalencia de HF heterocigota

es de 1/200-500 individuos, mientras que la
forma homocigota es menos frecuente (1/100.000
individuos), pero posee una incidencia de enfermedad
coronaria muy prematura con una corta expectativa
de vida si no se administra el tratamiento adecuado?

La deteccién de la HF cumple con los criterios para el
cribado sistematico de una enfermedad. La forma mas
costo-efectiva para identificar nuevos casos es el cribado
en cascada a partir de un caso indice, utilizando como
estrategia niveles de colesterol y/o el genotipo.

Se debe sospechar y buscar HF en todo paciente con
CT >300 mg/dl, enfermedad vascular prematura o
xantomas tendinosos. En muchos paises se recomienda
la utilizacién de los criterios de la Red de Clinicas de
Lipidos de los Paises Bajos para la identificacién del
caso indice. Con estos criterios se puede establecer un
diagnéstico de certeza (8 puntos o ms), probable (6 0 7
puntos) y posible (entre 3 y 5 puntos)*®.

En el caso de nuestro paciente (caso indice) se observa
cémo, partiendo de los datos del examen fisico y niveles
de colesterol, se pudo cribar al resto de la familia, a
partir de lo cual se instauré tratamiento hipolipemiante
en ellos, disminuyendo la posibilidad de que padezcan
algtin evento vascular.
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Tabla 1. Caracteristicas clinico-bioquimicas del paciente indice y su familia

Edad (afios) CT (mg/dl) LDL-C (mg/dl) HDL-C (mg/dl) Xantomas
Paciente 37 337 272 41 Sl
Padre 65 314 222 50 NO
Madre 60 350 266 74 NO
Hermano 34 427 364 42 Sl
Hermano 29 384 320 40 Si
Hermana 27 308 214 74 NO

Referencias: CT, colesterol total; HDL-C, colesterol de lipoproteinas de alta densidad; LDL-C, colesterol de lipoproteinas de baja densidad.
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