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y Apo B bajo. El resto de las pruebas solicitadas fueron
normales, quedando asi acotado el diagnostico hacia una
causa genética. Se solicito interconsulta con la Unidad de
Dislipemias del hospital de referencia, que determiné la
escasa rentabilidad diagnostica del estudio genético debido
a la complejidad, el coste elevado y el diagnostico correcto
mediante anamnesis y pruebas analiticas estandar.

La HBLF?? se caracteriza por niveles bajos permanen-
tes (por debajo del quinto percentil) de colesterol total,
Apo B y de cLDL tras 12 horas de ayuno. Afecta a 1/
1.000 personas, por lo que no es excesivamente infrecuente.
La HBLF puede ser grave y de inicio temprano (abetalipopro-
teinemia) o benigna (HBLF benigna).

La HBLF grave temprana (homocigota o heterozi-
gota compuesta) se manifiesta en la primera infancia
o en la ninez. Afortunadamente es menos frecuente 1/
100.000 personas®. Suele estar asociada a retraso en el
crecimiento, hepatomegalia con esteatosis, diarrea por
esteatorrea y malabsorcion de grasas. Pueden ocurrir tam-
bién: ataxia espinocerebelosa, retinitis pigmentaria atipica,
acantocitosis, niveles bajos de vitaminas liposolubles (A, D,
E, K), citolisis acentuada e incluso cirrosis.

La HBLF benigna (heterozigota) es una entidad relativa-
mente reciente ya que se describid por Steinberg en 1979°.
Generalmente es asintomatica, aunque en adultos se asocia,
en ocasiones, a intolerancia a las grasas, esteatorrea, citoli-
sis moderada, litiasis biliar, descenso moderado de las vita-
minas liposolubles y acantocitosis. A veces se observa una
esteatosis hepatica moderada (5 veces mas de acumulacion
grasa). La abetalipoproteinemia se transmite de modo rece-
sivo y se debe a mutaciones de los dos alelos del gen MTTP
(MTP; 4g24). El resto de HBLF graves y tempranas son de
transmision codominante y se deben a mutaciones de los dos
alelos del gen Apo B (2p24-p23). Las HBLF benignas, de trans-
mision codominante, estan causadas por mutaciones hete-
rocigotas en el gen Apo B o en el gen PCSK9 (1p34.1-p32).

El manejo de las formas moderadas del adulto incluye
solamente una reduccion en el aporte alimentario de grasas
y un suplemento de vitamina E.
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Enfermedad pulmonar
obstructiva crénica y cancer
de pulmoén: ;una relaciéon
peligrosa?
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Chronic obstructive pulmonary disease
and lung cancer: A dangerous combination?
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En los paises industrializados, el cancer de pulmoén es la pri-
mera causa de muerte de origen tumoral entre los hombres,
y la tercera, después del de mama y el de colon, entre las
mujeres’. El 85% de los casos estan asociados al tabaco. Por
desgracia, el diagnostico se realiza de forma tardia, y la
supervivencia, tanto en Norteamérica como en Europa, es
del 10-15%"2.

A pesar del importante impacto que produce en la mor-
talidad, no existen normativas que recomienden estudios

de cribado para cancer de pulmon en pacientes de alto
riesgo’.

Sin embargo, en los Ultimos afos se han publicado nume-
rosos estudios que confirman un mayor riesgo de desarrollar
cancer de pulmoén en aquellos pacientes con EPOC*. En los
anos ochenta, estudios de casos-controles y epidemioldgicos
ya indicaban que la presencia de obstruccion en la via aérea
era un factor de riesgo independiente de la edad y del con-
sumo de tabaco para el desarrollo de cancer de pulmén’.
Mas recientemente, un grupo investigador de la Clinica Uni-
versitaria de Navarra analizo la potencial asociacion de la
obstruccion de la via aérea y el enfisema con el riesgo de
desarrollar cancer de pulmén en una poblacion de fumadores
y exfumadores que participaban en un programa de cri-
bado de cancer de pulmén con tomografia computarizada de
baja dosis de radiacion anual. Sus datos concluyeron que
estadios tempranos de la enfermedad (GOLD I-ll) y la
presencia de una DLCO <80% indicativa de enfisema eran
importantes factores predictores independientes del diag-
nostico de cancer de pulmén?.
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CARTAS AL DIRECTOR

Actualmente la EPOC es una dolencia con insuficiente
identificacion en los servicios sanitarios. El estudio EPISCAN,
realizado en Espaia en 2007, encontro que el 73% de los
casos no estaban diagnosticados de EPOC, y lo mismo sucede
en otros paises de nuestro entorno®.

El diagnostico clinico de EPOC debe considerarse en todos
los pacientes que presenten tos crénica, produccion de
esputo cronica, disnea y exposicion a factores de riesgo,
basicamente el habito tabaquico. La sospecha clinica debe
confirmarse por medio de una espirometria forzada con
prueba broncodilatadora, imprescindible para establecer el
diagnostico de EPOC y valorar la gravedad de la limitacion
al flujo aérea®.

Ademas, se recomienda realizar una espirometria de
cribado en las personas mayores de 40 anos con historia
acumulada de tabaquismo (10 paquetes/ano) y con sinto-
mas indicativos de EPOC. En pacientes con EPOC, cuando
sea posible y apropiado, se debe combinar el consejo anti-
tabaquico y el tratamiento farmacologico?.

Para concluir, la EPOC y el cancer de pulmoén han sido
en Espana la tercera y quinta causa de muerte en 2011,
respectivamente’®. Ambas entidades comparten el tabaco
como factor principal de riesgo; ademas, la EPOC es un
factor de riesgo independiente para el desarrollo de can-
cer de pulmon. Las estrategias poblacionales orientadas a
mantener las actividades antitabaco, aumentar el nivel de
sospecha diagnostica de la EPOC vy realizar el tratamiento
adecuado ayudaria a disminuir el impacto sanitario de la
enfermedad respiratoria.
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