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La hipercolesterolemia familiar

» Malgrat ser un trastorn freqiient i greu, que pot conduir a un infart o ictus
en persones joves, €s una patologia molt desconeguda per la societat

REDACCI FIGUERES

W S'estima quelahipercolestero-
leémia familiar (HF) afecta unes
200.000 persones.atot]l’Estat es-
panyol. Tanmateix, malgrat ser
tan freqiient, només es diagnos-
ticaiestractaadequadamenten
un1o% delscasos. A escalamun-
dial,]’Organitzacio Mundial dela
Salut (OMS) calcula que afecta
una de cada 200-250 persones.

Quaé és?

L'HF ésunamalaltia queestrans-
metdeparesafillsiprovocacon-
centracions molt altes de coles-
terol a la sang des dels primers
anys de vida. Es produeix princi-
palmentper mutacionsen elgen
que codifica la sintesi del recep-
tordeles LDL, que ésl'encarregat
queelfetge elimini correctament
el colesterol de la sang. Aixo fa
queaugmenticonsiderablement
elcolesterol LDL (el dolent) a la
sang des del naixement, accele-
rantaixi elseu dipositales parets
delesarteries que pot obstruirla
circulacié. LHF és el trastorn ge-
netic més freqiient associat a la
malaltia cardiovascular arte-

“~rioesclerdtica prematura.
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Hiha dues variants principals:
- Heterozigota: heretada d'un

dels progenitors. Només lamei- X
tat delsreceptors LDL de la per- f

sona afectada funcionen nor-
mal, bé perquelaresta estanab-
sents o bé perquénofuncionen
adequadament.

- Homozigbtica: heretada
d’ambdos progenitors. La per-
sona practicament no disposa

dereceptors LDL.
Una persona afectada
d'HE té el 50% de proba- —/ -
bilitats de transmetre
el gen anormal-als——— ./ —
. f.'\
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seus descendents, per aixd és
molt important la realitzacié del
diagnostic genétic.

Una malaltiagreu
La hipercolesterolémia familiar
és una patologia greu: si no es
tracten, els homes i les donen
amb HF poden desenvolupar
malaltia cardiovascular arte-
rioesclerotica abans dels 551 60
anys respectivament. S'estima
que elrisc de malaltia cardiovas-
cular en persones amb HF s’'in-
crementa unes deu vegades, es-
pecialmentlacoronaria. Peraixo
és molt important la seva detec-
cié precog:l'edatideal ésentreels
vuiti els deu anys, i siels pares ja
estan diagnosticats d'una HF, a
partir dels dos anys.

Tal com explica el doctor Alex
-Vila, cap del servei de Medicina
Interna de I'Hospital de Figueres
iresponsable de la Unitat de Li-
pids, «'HF és una malaltia ge-

: : ‘trarlsr_l‘:_e,f de pa_ges afi

néticamoltfreqiient perd pocco-
neguda. Una part moltimportant
de la poblaci6 no coneix aquest
trastorn i no sap que qui té una
HE amésdadoptarunshabits de
vida saludables -exercicifisicre-
gular, alimentacié adequada
comladietamediterraniaino fu-
mar-, haura de reduir els nivells
de colesterol dolent mitjangant
un tractament farmacologic es-
pecific».

Vila hafetla seva tesi doctoral
sobre.la prevalenca de la hiper-
colesterolémia familiar i les ca-
racteristiques cliniques associa-
desaCatalunya.«Actualmentsa-
bemque, sidisminuimelsnivells

del colesterol LDL

a la sang, reduim
7

el risc de tenir
"
y ‘

un infart de

miocardi,
angina

L

depit, ictusidemort per malaltia
cardiovascular», remarca. «Per
aixo és tan important detectar-la
i iniciar precogment el tracta-
ment. Ara bé, els resultats de la
tesi doctoral van mostrar que
I'HF aCatalunya ésuna patologia
infradiagnosticada i el registre
dels estudis genétics és escas.
També que el seu tractament no
ésoptim, especialmenten les do-
nes, i existeix un retard a I'hora

d’iniciar el tractament», afegeix.

Tractament

" Uncopfeteldiagnosticésimpor-

tant que els pacients amb HF se-
gueixin els segiients consells:

1 Alimentar-se saludablement.
2 Realitzar activitat fisica

3 Nofumar

4 Reduir la ingesta d’alcohol
5 Prendre elsmedicaments

Ils i'provoca cnncen;‘.rai:lnnindll\: altes de colesterol ala sang de
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Unitat
de lipids

P Aquesta unitat s'encarre-
gadel diagnostic, control i
tractament de les dislipé-
mies (jasiguin les d’origen
genétic com les derivades
daltres patologies, com per
exemple |a diabetis mellitus
o’hipotiroidisme) i del con-
trol d'aquells pacients amb
un elevat risc cardiovascu-
lar.

La Unitat de Lipids de I'Hos-
pital de Figueres forma part
de la Xarxa d'Unitats de Li-
pids i Arterioesderosi de Ca-
talunya (XULA), participa en
el registre del CatSalut on es
comptabilitzen els padients
diagnosticats d’'HF i que po-
den beneficiar-se de I'apor-
tacié reduida de la medica-
doi ésunade les 25 de Ca-
talunya que estan homolo-
gades per la Societat Espa-
nyola d’Arterioesclerosi
(SEA).
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primers anys de vida.
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