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Resumen

Introduccion: Lahipercolesterolemiafamiliar (HF) se ha definido clasicamente mediante criterios clinicos,
siendo los mas utilizados los de lared holandesa de lipidos (DLCN). Estos criterios podrian ayudar a
priorizar alos pacientes paralarealizacion de estudio genético. Sin embargo, la contribucion de laLp(a)
puede sobreestimar €l verdadero nivel de c-LDL, lo que puede conllevar un diagndstico clinico de HF
inadecuado.

Métodos: Se incluyeron 396 pacientes con estudio genético que presentaban a menos 3 puntos en DLCN. Se
excluyeron los estudios en cascada. El c-LDL se gjusté en funcién de la Lp(a) asumiendo que laLp(a) aporta
el 30% del colesterol a c-LDL. Se determinaron los efectos de estos gjustes en lareclasificacion aHF
improbable (< 3 puntos).

Resultados: Se observaron variantes genéticas asociadas a HF en 75 pacientes (18,9%). Presentaron un
diagndstico definitivo un 7,3% segn c-LDL y un 5,8% utilizando c-LDL corregido por Lp(a), probable
33,6% Yy 24,5%, posible 59,1% y 57,3% e improbable 0% y 12,4% respectivamente. Utilizando el c-LDL
gjustado por Lp(a) 96 pacientes (24,2%) fueron reclasificados segun los criterios DLCN. De 234 diagndésticos
posibles, 49 pasaron aimprobable (20,9%), y de estos, en ninguno se detect6 una variante genética, por lo
que se podria haber evitado el andlisis genético. De 133 diagnosticos probables, 41 pasaron a diagnostico
posible (30,8%), y de estos, 11 presentaron una variante genética asociada a HF. De 29 diagndésticos
definitivos, 6 pasaron a probable (20,6%), de los cuales 4 tenian una variante genética.

Conclusiones: El gjuste de c-LDL por Lp(a) mejorariala precision de los criterios de diagnostico clinico de
HF, aumentando el nimero de diagnosticos improbablesy, por tanto, reduciendo |os estudios genéticos
innecesarios. Debemos considerar también que, elevando el punto de corte, podriamos no readlizar € estudio
en pacientes con variante genética que, ademéas, presenten niveles elevados de Lp(a).
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