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• Enfermedad hereditaria autosómica dominante 

• Defecto en el receptor LDL 

• Formas clínicas: 

• Homocigota: 1/106 recien nacidos 

• Heterocigota: 1/500 en población general 

• 1/20 supervivientes IAM 

• Enfermedad monogénica mas frecuente 

Hipercolesterolemia Familiar 



Estimated percent of individuals diagnosed with familial 

hypercholesterolaemia 

Nordestgaard BG, et al Eur Heart J. 2013;34:3478–90.  



Morbidity and mortality in FH men and women NOT treated 

with statins 

(Atherosclerosis 168 (2003) 1/14 ) 



LDL-cholesterol burden in individuals with or without FH as a 

function of the age of initiation of statin therapy 

Versmissen J, et al BMJ 2008;337:a2423. 



HF en España: Estudio SAFEHEART 

Mata et al. Rev Esp Cardiol. 2014   

  La prevalencia de HF heterocigota es de 1/300- 500 personas 
en la población general 

  Se estima que al menos 100.000 personas tienen este 
trastorno en España.  

  La HF acelera la enfermedad aterosclerótica coronaria de una 
a cuatro décadas.  

  En España, el 55% de los varones y el 24% de las mujeres con 
HF de 50 a 59 años han sufrido manifestaciones de EC como 
infarto de miocardio y angina de pecho  

  25% de los familiares detectados desconocen que tienen una 
HF y el 20% no reciben tratamiento hipolipemiante.  



DETECCION DE LA HIPERCOLESTEROLEMIA 

FAMILIAR: CRIBADO EN CASCADA FAMILIAR  

Mata et al. Rev Esp Cardiol. 2014   

  La detección de la HF cumple los criterios para el cribado 
sistemático de una enfermedad.  

   La aproximación más coste-efectiva para identificar nuevos 
casos de HF es el cribado en cascada familiar de los familiares de 
un CI (probando), utilizando una estrategia basada en las 
concentraciones de colesterol y/o en el genotipo.  

  Se debe hacer una búsqueda oportunista del CI en todo 
adulto con: 

  colesterol total > 300 mg/dl o  

  EC prematura o  

  xantomas tendinosos en el sujeto o en un familiar  



Pedigree of a family with familial hypercholesterolaemia 

Eur Heart J. 2013;34:3478–90.  



Criterios de sospecha clínica de HF 

Mata P, et al. Diagnóstico y tratamiento de la hipercolesterolemia familiar en España. 
Documento de consenso. Aten Primaria 2014. 



Criterios de la red de clínicas holandesas para el diagnóstico de HF 

Mata P, et al. Diagnóstico y tratamiento de la hipercolesterolemia familiar en España. 
Documento de consenso. Aten Primaria 2014. 



Signos de Hipercolesterolemia Familiar 



Criterios diagnósticos de la hipercolesterolemia 
familiar homocigota.  

Mata P, et al. Diagnóstico y tratamiento de la hipercolesterolemia familiar en España. 
Documento de consenso. Aten Primaria 2014. 



Hipercolesterolemia familiar. Evaluación y estratificación del 
riesgo CV en adultos 

Mata P, et al. Diagnóstico y tratamiento de la hipercolesterolemia familiar en España. 
Documento de consenso. Aten Primaria 2014. 



Hipercolesterolemia familiar. Evaluación de la 

ateroesclerosis subclínica en adultos. 

Mata P, et al. Diagnóstico y tratamiento de la hipercolesterolemia familiar en España. 
Documento de consenso. Aten Primaria 2014. 



Algoritmo terapéutico en adultos con HF 

Mata P, et al. Diagnóstico y tratamiento de la hipercolesterolemia familiar en España. 
Documento de consenso. Aten Primaria 2014. 



Algoritmo de tratamiento en niños y adolescentes con HF.  

Mata P, et al. Diagnóstico y tratamiento de la hipercolesterolemia familiar en España. 
Documento de consenso. Aten Primaria 2014. 



Indicaciones de la LDL-aféresis. 

Mata P, et al. Diagnóstico y tratamiento de la hipercolesterolemia familiar en España. 
Documento de consenso. Aten Primaria 2014. 



Barreras que dificultan el diagnóstico y un tratamiento 

adecuados de la HF en España 

Mata et al. Rev Esp Cardiol. 2014   

1. Se suele detectar a los pacientes con HF más grave en la 
atención especializada o las clínicas de lípidos; sin 
embargo, la mayoría de los pacientes se encuentran en el 
primer nivel asistencial. 

2. Se suele pasar por alto a numerosas personas y familias 
con HF entre las personas con EC causada por los factores 
de riesgo más comunes, por lo que no están 
diagnosticadas de una hipercolesterolemia genética  

3. La mayoría de los pacientes tratados tienen dosis de 
estatinas insuficientes o escaso tratamiento combinado y, 
además, se suele comenzar el tratamiento en edades 
tardías  

4. No hay suficiente concienciación en los sistemas de salud y 
faltan programas de detección.  
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