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Siete  de cada  mil  personas  en el  mundo  tienen  algún
trastorno  autosómico  dominante.  Esta  alta  frecuencia  se
explica  porque  hay  más  de  3.500  enfermedades  con esas
características  genéticas.  De  todas  estas  enfermedades,
la  hipercolesterolemia  familiar  es el  trastorno  autosómico
dominante  más  común  en  el  ser humano,  con  frecuencias
que  pueden  llegar  hasta  1 en  200.

Tiene  dos  características  principales:  elevación  marcada
de  los  niveles  de  colesterol  sérico  y manifestaciones  clínicas
por  depósitos  de  colesterol;  enfermedad  coronaria  prema-
tura  por  depósitos  vasculares  y  xantomas  tendinosos  por
depósitos  extravasculares.

Puede  presentarse  con defecto  en  las  dos  copias  del gen
afectado  (hipercolesterolemia  familiar  homocigótica)  o  con
una  copia  afectada  solamente  (hipercolesterolemia  familiar
heterocigótica),  y las  manifestaciones  dependen  de  esa  dife-
rencia,  ya  que  son mucho  más  marcadas  las  alteraciones  en
los  niveles  séricos  en la  hipercolesterolemia  familiar  homo-
cigótica,  y mucho  más  temprana  la  enfermedad  coronaria1.
En  algunos  casos  extremos  puede  aparecer  enfermedad
coronaria  o  infarto  a  partir  de  la segunda  década2, y  en  otros
hasta  el  60%  de  los pacientes  tendrán  xantomas  tendinosos.
Sin  embargo,  la  hipercolesterolemia  familiar  es  una  enfer-
medad  con  una  bajísima  tasa  de  diagnóstico3 y  de control
apropiado,  y  ni siquiera  tiene  un código  ICD-10  específico.

En  estas  bajas  tasas de  diagnóstico  y de  control,  influyen
la  escasa  conciencia  general  entre  los médicos  sobre  su exis-
tencia,  la  gran  variabilidad  en sus  manifestaciones  clínicas
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y  la  dificultad  para  lograr  el  control  apropiado  de  las  cifras
de  colesterol  sérico.

En  las  primeras  décadas  el  diagnóstico  depende  de  la
sospecha  clínica;  las  manifestaciones  cardiovasculares  gene-
ralmente  son  inexistentes  y  la frecuencia  de  xantomas
tendinosos  es  muy  baja  (apenas  del  6,9%)4.

Una  vez  que  se  ha logrado  el  diagnóstico,  es  necesario
recurrir  con  alguna  frecuencia  a  todas  las  opciones  tera-
péuticas  existentes.  Las  estatinas  siguen  siendo  una  base
primordial  del tratamiento  pero  con  frecuencia  pueden  ser
insuficientes.  Se  cuenta  ahora con anticuerpos  monoclonales
contra  PCSK-9  que  permiten  aumentar  significativamente  la
disponibilidad  de receptores  para  LDL,  así como  con  otros
medicamentos  como  mipomersén  y  lomitapide,  que  dismi-
nuyen  la  producción  de VLDL  y  subsecuentemente  los niveles
de LDL.  En  algunos  casos  debe  llegarse  al  uso de plasmafére-
sis e  incluso  trasplante  hepático,  a pesar  de las  dificultades
que  implican  estos  tratamientos.

Así,  entonces,  es importante  que  los  médicos  estén
informados,  entrenados  y  llamados  a  sospechar,  buscar,
diagnosticar,  tratar  y  seguir  de manera  correcta  la  hiper-
colesterolemia  familiar,  ya  que  sólo  así se  podrá  reducir
su impacto  en la  calidad  de vida  de  los pacientes  y  en  su
sobrevida.

Con  el  apoyo de la  Sociedad  Colombiana  de Cardiología
y  Cirugía  Cardiovascular,  se tomó  la  decisión  de realizar  una
revisión  crítica  de  la literatura  y producir  un documento
práctico  y  preciso,  que  sirviera  de  apoyo  y material  de  con-
sulta  para  los  médicos  y el  personal  de  la salud.

Este  texto  tiene  como  objetivo  principal  poner  a disposi-
ción  del cuerpo  médico,  conocimiento  preciso  y  actualizado,
al  igual  que  estimular  no  sólo  los  enfoques  diagnóstico  y
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terapéutico  correctos,  sino también  la investigación  sobre
el  tema.  El  conocimiento  de  nuestras  prevalencias,  de
comportamiento  de  nuestra  población,  nuestras  cifras
de  frecuencia  y  las  tasas  de  respuesta  a  las  diversas
modalidades  terapéuticas,  así como  los  detalles  precisos  de
las  alteraciones  genéticas  subyacentes  le  permitirán  al  país
enfrentar  una  enfermedad  tan  frecuente  como  elusiva.
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