HORANOVA 2.631 = 28 de setembre de 2021

13

- SALUT. FUNDACIO SALUT EMPORDA

Lhipercolesterolemia familiar

Malgrat ser un trastorn freqiient i greu que pot conduir a un infart o ictus en persones joves,
és una patologia molt desconeguda per la societat
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== S'estima que lahipercolestero-
lémia familiar (HF) afecta unes
200.000 persones a tot I’Estat es-
panyol. Tanmateix, malgrat ser
tanfreqiient,nomésesdiagnosti-
caiestractaadequadamentenun
10%dels casos. DinsI’ambitmun-
dial,I'Organitzacié Mundialdela
Salut(OMS) calculaqueafectaal
de cada 200-250 persones.

L'HF és una malaltia que es
transmet de pares afillsiprovoca
concentracions molt altes de co-
lesterol alasang des dels primers
anys de vida. Es produeix princi-
palment per mutacions en el gen
que codifica la sintesi del recep-
tordeles LDL, que ésl’encarregat
de que el fetge elimini correcta-
ment el colesterol de la sang. Ai-
x0 fa que augmenti considerable-
ment el colesterol LDL (el que es
coneix com a «colesterol dolent»)
alasangdes del naixement, ac-
celerant aixi el seu diposita les
parets de les arteéries, que pot
obstruirla circulaci6. LHF és el
trastorn genétic més freqiient as-
sociat alamalaltia cardiovascu-
lar arteriosclerotica prematura.

Hiha dues variants principals:

sHETEROZIGOTA: hereta-
da d’un dels progenitors. La
meitat dels receptors LDL de
la persona afectada funcio-
nen normal, bé perquelaresta
estan absents o bé perque no
funcionen adequadament.

=HOMOZIGOTICA: heretada
d’ambdés progenitors. La per-
sona practicament no disposa
dereceptors LDL.

Unapersona afectadad’HF té el
50% de probabilitats de transme-
tre el gen anormal als seus des-
cendents, per aixo és moltimpor-
tantlarealitzacié del diagnostic
genetic.

Lahipercolesteroléemia famili-
ar és una patologia greu: sino es
tracten, elshomesilesdonenamb
HF poden desenvolupar malaltia
cardiovascular arteriosclerotica
abans dels 551 60 anys, respec-
tivament. S’estima que el risc de
malaltia cardiovascular en per-
sones amb HF s'incrementa unes

10 vegades, especialmentla co-
ronaria. Per aix0 és molt impor-
tantlasevadeteccidprecog:1'edat
ideal és entre els 8iels 10 anys, i
si els pares ja estan diagnosticats
d’'unaHF, a partir dels 2 anys.

Tal com explica el doctor AlexVi-
la, cap del servei de Medicina In-
terna de 'Hospital de Figueres i
responsable dela Unitat de Lipids,
«I'HF és una malaltia geneética
molt freqiient pero poc coneguda.
Una part moltimportant de la po-
blacié no coneix aquest trastorn
ino sap que qui té una HF, a més
d’adoptar uns habits de vida salu-
dables —exercici fisic regular, ali-
mentaci6 adequada, comla dieta
mediterraniaino fumar—, haura
de reduir els nivells de colesterol
dolent mitjangant un tractament
farmacologic especific».

- HIPERCOLESTEROLEMIA

ES UNA MALALTIA FREQUENT
QUE AFECTA AUNES 200.000
PERSONES ATOT LESTAT

-> DUES VARIANTS

L'HF ES HEREDITARIA | POT
SER DEDOS TIPUS HETEROZI-
GOTAIHOMOZIGOTICA

TRACTAMENT

Vila ha fetla seva tesi doctoral
sobrelaprevalengadelahiperco-
lesterolemia familiar i les carac-
teristiques cliniques associades
aCatalunya. «Actualmentsabem
que si disminuim els nivells del
colesterol LDLalasangreduimel
risc de tenir un infart de miocar-
di, angina de pit, ictus i de mort
per malaltia cardiovascular», re-
marca.«Peraixo éstanimportant
detectar-laiiniciar precogment
el tractament. Ara bé, els resul-
tats de la tesi doctoral van mos-
trar que I'HF a Catalunya ésuna
patologia infradiagnosticadai el
registre dels estudis genétics és
escas. També que el seu tracta-
ment no és optim, especialment
en les dones, i existeix un retard
al’hora d’iniciar el tractament»,
afegeix.

Un cop fet el diagnostic, és important que els pacients amb HF segueixin els seglients consells:
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Realitzar
saludablement  activitat fisica

Alimentar-se

=

No fumar

Reduir la
ingesta d'alcohol medicaments
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Prendre els

El doctor Alex Vila és el res-
ponsable de la Unitat de Li-
pids de I’Hospital de Figue-
res. Aquesta unitat s’encar-
rega del diagnostic, control
i tractament de les dislipeé-
mies (ja siguin les d’origen
genétic com les derivades
d’altres patologies, com per
exemple la diabetis mellitus
o I’hipotiroidisme) i del con-
trol d’aquells pacients amb
un elevatrisc cardiovascular.
La Unitat de Lipids de I’'Hos-
pital de Figueres forma part
de la Xarxa d’Unitats de Li-
pids i Arteriosclerosi de Ca-
talunya (XULA), participa en
el registre del CatSalut on es
comptabilitzen els pacients
diagnosticats d’HF i que po-
denbeneficiar-se de I'aporta-
cié reduida de la medicacio, i
és unade les 25 de Catalunya
que estan homologades per
laSociedad Espanyola d’Arte-
rioesclerosis (SEA).




