H I PERCOLESTEROLEM IAS PRI MARIAS: Ander Ernaga Lorea. Facultativo Especialista de Area en Endocrinologia y Nutricion. Hospital Garcia Orcoyen. Estella. Navarra.
Dl AG NOST'CO CLiNICO G EN ETICO Y TR ATAM I ENTO Nerea Eguilaz Esparza. Facultativo Especialista de Area en Endocrinologia y Nutricion. Hospital Reina Sofia. Tudela. Navarra.
J

Introduccion Tratamiento evaluacion de riesgo y objetivos
e | as hipercolesterolemias (HC) primarias (genéticas o idiopaticas) son aquellas que ocurren en ausencia de ALGORITMO DE TRATAMIENTO DE LA HF TRATAMIENTO DE LA HFHO
causas secundarias. Las formas genéticas pueden ser monogeénicas/digénicas (semidominante:
hipercolesterolemia familiar-HF; recesiva: HC autosdmica recesiva, sitosterolemia, déficit de lipasa acida Estimacion del RCV: Iniciar tratamiento Establecer objetivo
lisosémica, disbetalipoproteinemia comun o complejas: hiperlipoproteinemia(a)) y poligénicas. . Guias EAS/ESC 2019 al diagnéstico: de c-LDL:
e | a hipercolesterolemia familiar (HF) es el paradigma de las hipercolesterolemias primarias. SAFEHEART-RE Medidas - Nifios < 115 mg/dl
) higiénico-dietéticas + - Alto riesgo < 70 mg/dl
" o - _ est_atinas de aI_ta_ - Muy alto riesgo
Diagn dstico Definir objetivos de c-LDL: |dentificar y intensidad + ezetimiba < 55 mg/dl
* < 55 mg/dl muy alto RCV tratar otros
- < 70 mg/dl alto RCV FRCV N -
O consecucion
Fenotipo sugestivo de HF (EAS): - Medidas higiénico-dietéticas + 06 onjeivos
» Colesterol total > 310 mg/dl (> 230 en nifios) estatina de alta potencia l
- ECV prematura personal o familiar 1.*" grado ! Anadir inhibidor __| Suspender si reduccion
« Xantomas tendinosos en el paciente o un familiar No consecucion de objetivos de PCSK9 de c-LDL < 15%
o intolerancia a estatinas l
J .
No consecucion
_ o w Anadir azetimiba de objetivos
Diagnéstico clinico: Diagnostico genetico: L
« DLCN » Monogénicas semidominante: LDLR, APOB, PCSK9, APOE No consecucién de objetivos
« Monogénicas recesivas: LDLRAP1, LIPA, ABCG5/ABCG8
i} Aféresis Lomitapida y/o
l l Afiadir inhibidores de PCSK9 o de c-LDL evinacumab
inclisiran y/o acido bempedoico
Estudio genético positivo: Estudio genético negativo:
* Reestimar riesgo ECV « HC poligénica
» Cribado en cascada » Hiperlipoproteinemia(a) - Citrato < —
- Hiperlipemia familiar combinada pa— e AE5E
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EAS: European Atherosclerosis Society

Diagnostico clinico:
c-LDL > 400 mg/dl sugestivo de HFHo

~ Xantomas cutaneos y/o tendinosos antes de
’ los 10 afios o niveles elevados de c-LDL sin
Hipercolesterolemia Clinica: tratamiento en ambos progenitores, :
familiar homocigota Xantomas antes de compatible con HF No olvides...
Fenotipo mas severo los 10 afos y ECV
con elevacidn extrema en la 2.2-3.2 década 1. Las principales causas de hipercolesterolemia primaria son la HF, hipercolesterolemia poligénica,
de los niveles de c-LDL de la vida hiperlipoproteinemia(a) e hiperlipidemia familiar combinada.
Diagnostico genético: 2. El diagndstico precoz de HF es esencial para disminuir el RCV debido a la elevada exposicion acumulada de ¢c-LDL.
— 2 alelos con mutaciones funcionales 3. El desarrollo de nuevos farmacos hipolipemiantes ha facilitado que los pacientes con HF consigan los objetivos
en LDLR, APOB o PCSK9 marcados por las guias.

4. Los pacientes con HFHo presentan riesgo de ECV en las primeras décadas de vida, aunque la clinica depende de la
actividad del receptor.

5. Se dispone de nuevos farmacos para la HFHo que no precisan de actividad de receptor de ¢c-LDL para su funcion.



