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BOLETIN INFORMATIVO

El Registro Mexicano de Hipercolesterolemia Familiar se complace en
presentar el primer nimero de su boletin informativo, el cual representa un
esfuerzo conjunto que tiene como objetivo difundir y actualizar el
conocimiento respecto a la Hipercolesterolemia Familiar (FH, por sus siglas
en inglés).

Desde el afio 1998, la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) expuso
la necesidad de abordar la hipercolesterolemia familiar en todo el
mundo de forma multidisciplinaria. Para abordar dicho objetivo, desde
el 2015, la European Atherosclerosis Society (EAS) ha dirigido esfuerzos
para recopilar la informacién disponible de la FH por medio de distintos
investigadores alrededor del mundo, lo que ha permitido avanzar en
cuanto a investigacidén, tratamiento y conocimiento epidemiolégico; sin
embargo, el progreso ha sido heterogéneo entre los distintos paises que
se han sumado a esta causa. Por lo anterior, aun quedan &reas de
oportunidad por trabajar, principalmente en aquellas dirigidas a
establecer un diagndstico oportuno y otorgar un tratamiento adecuado.

Como parte de los distintos objetivos del Registro Mexicano de
Hipercolesterolemia Familiar, se busca identificar las brechas y barreras
gue comprometen un manejo adecuado de esta condicién, ademas de
contribuir en potencializar la educacién tanto en el paciente como en el
personal de la salud respecto a lo que rodea dicha patologia. En funcién
al cumplimiento de dichos objetivos, surge este boletin que, al mismo
tiempo, busca ser un espacio de reflexién sobre la situacién actual de la
FH en nuestro pais en relacién al resto del mundo.

Esperamos que el lector, tanto profesionales de la salud como
pacientes y publico en general, pueda encontrar en esta publicacién
trimestral un referente sobre los Ultimos logros y futuras direcciones en
el conocimiento de esta condicién.

El mensaje es claro: aun hay mucho por hacer. Salvemos vidas.




HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR:
UNA PERSPECTIVA GLOBAL Y NACIONAL

ENTREVISTA CON EL DR. CARLOS A. AGUILAR SALINAS

En el marco de la publicacién del primer Boletin
informativo del Registro Mexicano de
Hipercolesterolemia Familiar, se realizé una entrevista al
Dr. Carlos Alberto Aguilar Salinas para que nos diera su
perspectiva respecto a la Hipercolesterolemia Familiar
(FH) en México, asi como la creacién del Registro
Mexicano y el papel que desempefian tanto
profesionales de la salud como pacientes en el
diagnéstico y tratamiento oportuno de dicha
enfermedad.

1. ¢Por qué a la Hipercolesterolemia Familiar (FH) se le
debe atender como una prioridad de salud global?

La FH es una enfermedad que, aungue no es tan
comuUn como otras condiciones, tiene una contribucién
significativa a la mortalidad cardiovascular; sin embargo,
se han desarrollado alternativas terapéuticas que
permiten la reduccién de su mortalidad. En otras
palabras, es una poblacién que, si es diagnosticada de
forma temprana y se trata de forma intensiva, a largo
plazo obtendremos un beneficio directo para ellos y sus
familias.

2. En su opinion, ;por qué la FH es considerada como

subdiagnhosticada e infratratada? ;Cuales han sido los

determinantes o barreras que la han puesto en dicha
situaciéon?

Cuando se realiza un analisis de las familias de los
casos indice detectados, muchos de los familiares que
han tenido contacto con algun médico, no ha recibido el
diagndstico ya que al ser una enfermedad asintomatica,
suele pasar desapercibida. El elemento clave es conocer
los niveles de colesterol de la familia e interpretarlos de
la forma correcta; todo caso que tenga colesterol arriba
de 300 mg/dL, o un LDL arriba de 190 mg/dL se trata de
un paciente con FH hasta que no se demuestre lo
contrario. Desafortunadamente, gran parte de los
profesionales de la salud asumen como causalidad la
dieta, que es un valor transitorio o que no tiene
relevancia clinica ya que el paciente estd asintomatico;
cuando, en realidad, es una oportunidad Unica para
prevenir una muerte cardiovascular.

El Dr. Carlos A. Aguilar Salinas es
Médico Cirujano por la UNAM,
Especialista en Medicina Interna y
Endocrinologia por el INCMNSZ, asi
como Doctor en Investigacién
Médica. Realiz6 su estancia
postdoctoral en la Escuela de
Medicina de Washington University,
St Louis, MO, EUA.

Es investigador en Ciencias Médicas
F, miembro del Sistema Nacional de
Investigadores nivel Il y miembro
de la Academia Nacional de
Medicina. Obtuvo el Premio
Nacional de Ciencias 2018.

Sus lineas de investigacién se
centran en la epidemiologia,
fisiopatologia y el tratamiento de las
dislipidemias, de la diabetes tipo 2y
de los componentes del sindrome
metabdlico. Tiene mas de 360
articulos cientificos publicados, un
indice h de 60 y mas de 24,000 citas.

Actualmente es Director de
Nutriciéon del Instituto Nacional de
Ciencias Médicas y Nutricién
Salvador Zubiran y profesor
distinguido de la Escuela de
Medicina y Ciencias de la Salud del
Tecnoldgico de Monterrey.
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Se ha demostrado que el tratamiento
suele ser intermitente o que |los
medicamentos prescritos son a dosis bajas,
lo cual no permite alcanzar las metas de
tratamiento que han demostrado reducir la
mortalidad cardiovascular. Previamente
nuestro sistema de salud no contaba con
los recursos necesarios para lograr dichas
metas, ya que se proporcionaba
pravastatina la cual es insuficiente como
tratamiento de la FH; sin embargo, en la
actualidad contamos con estatinas de
mayor potencia en el catidlogo de
medicamentos, por lo que nuestra labor
serd sensibilizar al paciente y al médico
para emplearlas a la dosis correcta y por
tiempo indefinido.

3. Muchas veces este infratratamiento
puede ser considerado como un factor para
el retraso del diagnéstico, ;qué otros
determinantes hay en esta situacion?

El retraso en el diagndstico se ve
reflejado en la edad de diagndstico de
nuestros pacientes. En el Registro Mexicano
de Hipercolesterolemia Familiar la edad
promedio de diagndstico esta arriba de los
40 afos, cuando las guias internacionales
sugieren que el momento ideal de
diagndstico es antes de los 18 anfos y
muchas veces, el moabvil para hacer el
diagnédstico es la presentacién de un evento
cardiovascular; es decir, estamos llegando
tarde, cuando lo que pudimos haber evitado
ahora lo tenemos que paliar.

"...estamos llegando
tarde, cuando lo que

pudimos haber evitado
ahora lo tenemos que
paliar. "

4. ;Podria hablarnos de como surge la
creacion e implementacion del Registro
Mexicano de Hipercolesterolemia Familiar?

Este Registro resulta de la intencién de
poner a Meéxico en la Red Mundial de
Registros de FH. Si observamos Ilas
revisiones de epidemiologia de FH de hace
10 anos, la mayor parte del mundo no tenia
informacién, ya que Unicamente se limitaba
a algunos paises de Europa. A partir de ello,
diversos investigadores de todo el mundo
empezamos a tener reuniones, en las cuales
se establecidé el objetivo de crear registros
locales.

México fue, junto con Brasil y Argentina,
de los primeros paises de Latinoamérica que
tuvieron registros, este logro implicé un
gran esfuerzo en conseguir financiamiento,
ademads, de Ila creacién de un equipo
invaluable que juega un papel fundamental
sobre todo si se trata de buscar Ila
representatividad del pais. La creacién del
registro es apenas el inicio, ya que involucra
un esfuerzo continuo dirigido a buscar e
incluir pacientes, aunado a la actualizacién
de su informacion.

5. Sabemos que México es un pais con alta
prevalencia de otras enfermedades crénicas
no transmisibles como diabetes mellitus e
hipertension arterial sistémica, ;esto nos
pone en diferente perspectiva respecto a la
hipercolesterolemia familiar a diferencia de
otros paises?

Si, debido a que entre mas factores de
riesgo tenga un individuo con FH su riesgo
cardiovascular es mayor y el tener esta
condicién no te hace inmune a tener otras
enfermedades crénicas. Muchos de nuestros
pacientes tienen diagndstico de diabetes
mellitus, hipertensién arterial sistémica o un
estilo de vida inadecuado; incluso Ila
prevalencia de obesidad es probablemente
mayor gue en otros grupos étnicos lo cual
suma para que el impacto de Ila FH
interactle y sea mayor.



"Tenemos que cambiar la mentalidad de los tomadores de decisiones ... en

la actualidad se conoce que la prevalencia es de aproximadamente 1:250 y
que 1 de cada 30 eventos cardiovasculares tienen como sustrato a la FH"

6. ;Cual es la direccion que tomara la
investigacién y cuidado clinico de la FH en los
préximos anos?

Van a venir cambios pronto en la forma en
que tratamos esta condicién. Primero, las
guias actuales son cada vez mas faciles de
implementar Yy proactivas en usar
combinaciones, como estatinas a dosis altas
con ezetimibe. Aunado a ello, la inclusion de
los anticuerpos contra PCSK9 un alto
porcentaje de los pacientes logra alcanzar las
metas de tratamiento y , a pesar de que
muchos de los mayores sistemas de salud del
pais ya cuentan con ellos, aun son de dificil
acceso.

En relacién a nuevos productos y nuevas
investigaciones, la inclusién de los agentes
antisentido contra PCSK9 va a cambiar
mucho el panorama ya que se aplican cada 6
meses manteniendo su efecto durante este
tiempo.

7. ;Estas ihnovaciones en el tratamiento de
FH pueden llegar a tener impacto en
indicadores como tasa de mortalidad por
enfermedades cardiovasculares o incluso en
la esperanza de vida?

Si, creo que los factores que pueden
impactar en la esperanza de vida son
practicamente tres. En primer lugar, seria
generar una estrategia para optimizar el
diagndstico de FH implementando alguna
plataforma de inteligencia artificial en la que
se revisen expedientes electrénicos vy,
siguiendo algunos algoritmos, se le otorgue
la informacién al personal de salud respecto
a posibles casos y se le dé el seguimiento. El
segundo punto es la capacitacién del médico
de primer contacto y de las familias para que
asuman la responsabilidad de dar el
tratamiento a largo plazo, acompanado de la
motivacién para no suspenderlo.

El tercer factor es la referencia oportuna a
un centro de concentracién para aquellos de
muy alto riesgo cardiovascular.

Tenemos que cambiar la mentalidad de los
tomadores de decisiones, porque lo ven
como algo raro o que no es tan comun en la
poblacién general cuando en la actualidad
se sabe que la prevalencia es de
aproximadamente 1:250 y que uno de cada
30 eventos cardiovasculares tienen como
sustrato a la FH.

8. ;{Qué mensaje daria tanto a los
profesionales de la salud como a los
pacientes respecto a la hipercolesterolemia
familiar?

A los profesionales de la salud: que se
interesen en el tema, ya que el tratamiento
es mucho mias que recetar estatinas, es
concientizar a las familias, dar consejo
genético junto con una visién a largo plazo,
todo esto toma tiempo pero resulta en una
oportunidad de impactar de forma positiva
en la vida de estos pacientes.

A los pacientes: si saben que alguno de
sus familiares tiene FH, de inmediato tienen
gue buscar atencién médica para su analisis.
Desafortunadamente, es una enfermedad
genética y no hay nada que nos permita
identificar por clinica si se heredd o no el
padecimiento; por lo tanto se le debe realizar
estudios de laboratorio para un correcto
diagnéstico.

"... el tratamiento es mucho
mas que recetar estatinas,

es concientizar a las
familias... junto con una

vision a largo plazo"




IV TALLER PARA PERSONAS CON FH
UN ESPACIO PARA QUE EL PACIENTE

OBTENGA INFORMACION CONFIABLE.

F
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IV Taller para personas con
Hipercolesterolemia
Familiar

Por cuarto aflo consecutivo, y organizado por el equipo del Registro Mexicano de
Hipercolesterolemia Familiar se realizé el Taller para personas con FH, siendo en
modalidad virtual. En dicho evento, se conté con la participacién de los Médicos Pasantes
de Servicio Social (MPSS) Eduardo J. Sdnchez de la Torre y Mariela G. Carmona Aparicio,
junto con el Dr. Daniel B. Elias Lépez, investigador y endocrinélogo del Instituto Nacional
de Ciencias Médicas y Nutriciéon Salvador Zubirdn con la coordinacién y apoyo del Dr.
Alexandro Martagén, la Dra. Roopa Mehta y Mtra. Gabriela Galan. El objetivo fue exponer
las generalidades de la patologia, incluyendo su etiologia genética, fisiopatologia,
diagndstico y tratamiento.

La Dra. Carmona Aparicio resaltd la situacién epidemiolégica en nuestro pais: “en México
la prevalencia continlda siendo desconocida... se estima que menos del 1% de las personas
con FH han recibido el diagndstico”. Ademds subrayé que “el diagndstico también se hace,
generalmente, de forma tardia, lo que confiere un mayor riesgo cardiovascular”. Por su
parte, el Dr. Sdnchez de la Torre destacdé que se trata de una enfermedad asintomatica. “Si
bien una correcta alimentacién y un estilo de vida saludable son importantes, el
tratamiento farmacoldgico debe ser de por vida debido a su componente genético, y a fin
de disminuir las complicaciones cardiovasculares”, concluyé.

“Cada caso es personalizado” apunté el Dr. Daniel Elias-Lépez al hablar sobre el
tratamiento. "Si realmente queremos tener una sobrevida adecuada, necesitamos tener
dosis de medicamentos adecuados”. Ante la preocupacién que algunos pacientes pueden
llegar a tener respecto a posibles efectos adversos de las estatinas, el Dr. Elias-Lépez
aclaré que “Tenemos mas de 20 afios de experiencia con el uso de estos medicamentos, y
practicamente son farmacos seguros y eficaces”.

El Taller, que en este afio tuvo su mayor asistencia hasta el momento, es un esfuerzo
para proveer, a los pacientes, de foros donde puedan resolver sus dudas y obtener
informacién cientifica confiable y fidedigna. A través de éste, cumplimos con uno de los
objetivos del Registro Mexicano de Hipercolesterolemia Familiar: mejorar la educacién del
paciente y del profesional de la salud sobre aspectos especificos de esta enfermedad. Este
acercamiento a la informacién es, sin duda, un aspecto clave en favor de la
concientizacién de esta patologia entre profesionales de la salud y poblacién en general .




REUNION DE AVANCES DEL REGISTRO MEXICANO DE HIPERCOLESTEROLEMIA
FAMILIAR

PROGRESO Y DESAFIDS EN LA ATENCION DE
PACIENTES CON FH EN MEXICO

The panorama of familial hypercholesterolemia in Latin
America: a systematic review"

Roopa Mehta,* Rafael Zubirin,* Alexandro J. Martagén,’ Alejandra Vazquez-Cirdenas,’
Yayoi Segura-Kato,*** Maria Teresa Tusié-Luna,*** and Carlos A. ,\g\lilars:nlinas' &
rinologia v Metabolise
ico City, Mexico; Escu
1 de Medicina,* Un

Institueo Naci
M

Nacional Audnoma de México, Mexico City, Mexico

Fue en el aflo 2012, cuando se establecié el 24 de septiembre como el Dia Internacional de
la Hipercolesterolemia Familiar por parte Fundacién de FH en los Estados Unidos de
América con el fin de concientizar a la comunidad cientifica y a la poblacién en general
respecto a esta enfermedad y el impacto de una intervencién oportuna. Desde que se cred
e implementd el Registro Mexicano de Hipercolesterolemia Familiar, en el marco de esta
fecha tan conmemorativa, se han celebrado reuniones en las cuales contamos con la
participaciéon de diversos investigadores y expertos a nivel nacional y este affo no fue la
excepcidén, la Reunién de Avances del Registro Mexicano de Hipercolesterolemia Familiar
estuvo coordinada por la Dra. Roopa Mehta, y contd con las ponencias de los doctores Carlos
A. Aguilar Salinas, José J. Ceballos Macias y Leobardo Sauque Reyna.

“El tener informacién epidemioldgica es indispensable... a fin de poder concientizar a los
tomadores de decisiones sobre la importancia de la enfermedad y que asignen los recursos
necesarios” recalcé el Dr. Aguilar Salinas. A principios del afo, se publicé un analisis inicial
de los datos obtenidos hasta el momento por el Registro, un logro en equipo que merece el
reconocimiento a todos los investigadores participantes del pais. "Gracias a eso, espero que
pronto, cuando se muestre un mapa, México aparezca con datos epidemiolégicos de la FH y,
sobre todo, que nuestros pacientes tengan una mejor calidad de la atencién” concluyé.

El Dr. Sauque, representante del estado de Morelos en el Registro, expuso las barreras
gue ha encontrado en crear colaboraciones con otros médicos y especialistas "Organizamos
desayunos académicos, sin embargo, no obtuvimos la respuesta esperada.. debemos de
empezar a crear consciencia con nuestros mismos colaboradores para poder llegar a mas
personas... Aun hay areas de oportunidad que estamos explorando... actualmente, estd en
evaluacién el Programa Moévil para medir colesterol con equipo portatil y, de esta forma,
identificar a mdas personas que puedan estar en riesgo." Por su parte, el Dr. Ceballos quien
ha sido parte del Registro desde el inicio, compartié su experiencia durante el ano 2020 y
2021, en el cual "La pandemia ha representado una barrera que no hemos podido superar, ya
gue los pacientes no acuden a sus seguimientos y los recursos se han enfocado en atender
la emergencia sanitaria" mencioné.

La visidn del Registro Mexicano es crear una red mexicana de instituciones y especialistas
en lipidos, endocrindlogos y cardiélogos para aplicar a los pacientes los mas altos estandares
en tratamientos y crear un ambiente de colaboracién e investigacién. Para lograrlo, creamos
estos espacios en los cuales los profesionales de salud pueden compartir experiencias e
informacién en pro del paciente con FH.



PUBLICACIONES RECIENTES

“Familial hypercholesterolemia in Mexico: Initial insights from the

national registry”

En febrero del presente afo la revista

Journal of Clinical Lipidology publicé el
articulo “Familial hypercholesterolemia in
Mexico: Initial insights from the national

corresponde al primer
informacién
Mexicano de
durante el

registry”, el cual
condensado detallado de |la
obtenida por el Registro

Hipercolesterolemia  Familiar
periodo de 2017 a 2019.

En el anadlisis se incluyeron 336 pacientes
tanto ninos como adultos con LDL-C elevado,
ademas de contar con diagnéstico clinico de
hipercolesterolemia familiar acorde con los
criterios Dutch Lipid Clinic Network. Las
caracteristicas de los individuos incluidos fue
una prevalencia masculina representando el
66.1% de los casos, ademads de una edad
promedio de 50 afnos (36 a 62 afios) y un indice
de masa corporal (IMC) promedio de 253
kg/m2 con el 19.3% de los casos cumpliendo
con criterios de obesidad. En cuanto a las
comorbilidades el 16.7% es fumador activo, 17%
tiene aunado el diagndstico de hipertensién
arterial sistémica y el 11.3% el de diabetes
mellitus tipo 2.

La mayor parte de los individuos tienen
hipercolesterolemia familiar heterocigota
(98.8%). El analisis molecular se realizé en el
26.9% de las personas, reflejando la falta de
recursos para realizar dichas pruebas en la
mayoria de los centros hospitalarios; la
informacién arrojada de aquellos que si
recibieron el andlisis demuestra que Ia
mutacién en el receptor de LDL es la mas
comun, seguida por la alteracién en ApoB.

Al momento del diagnéstico, el valor
promedio de colesterol total fue de 324 mg/dl
con LDL-C sérica media en 237 mg/dl. La
concentracién de Lp(a) media fue de 20.5
mg/dl con el 37.5% rebasando los niveles de 50
mg/dl, dicha proporcién es menor a la
esperada en funcién a la variacién por la etnia

Respecto a las complicaciones derivadas de la
FH, se encontré el antecedente de enfermedad
coronaria arterial (CAD) prematura en el 13.7% y
la presencia de ésta se asocia a casos indice,
sexo masculino, hipertensién arterial sistémica
y tabaquismo. Ademads, se reporta infarto
agudo al miocardio (1AM) prematuro
confirmado en el 9.8% de la muestra.

En cuanto al tratamiento, el grupo de
medicamentos prescrito con mayor frecuencia
fueron las estatinas como se muestra en la
siguiente figura.
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Las metas de tratamiento establecidas son reduccién del 50% de LDL-C basal, LDL-C <100
mg/dl o la combinacién de las dos anteriores. En el seguimiento, el 13.7% logré ambas
metas, el 30.3% cumplié la meta de reduccién del 50% y el 18.% alcanzdé una concentracién
de LDL-C <100 mg/dl. El cumplimiento de dichos objetivos se relaciona con personas de
mayor edad, casos indice, uso de terapia combinada y personas con diabetes mellitus tipo
2.

La poblacién mexicana se enfrenta a desafios Unicos a diferencia del resto del mundo, al
contar con un sistema de salud fragmentado, los cuidados son ineficientes e inestables
debido a que un sistema puede proveer cierto tratamiento, pero si el paciente cambia de
régimen se le va prescribir otro farmaco sin dar una continuidad deseada. Ademas, la falta
de conocimiento acerca de la enfermedad trae como consecuencia que se indiquen
estatinas de baja intensidad al ser las que provee el sistema de salud publico, pero aquellas
de alta intensidad podrian resultar en gastos catastréficos para el paciente. En conclusién,
hay una ventana de oportunidad para hacer conciencia respecto a la FH en nuestro pais ya
qgue continda siendo una enfermedad infradiagnosticada e infratratada.

Mehta R, et. al. Mexican Familial Hypercholesterolemia Group. Familial hypercholesterolemia in
Mexico: Initial insights from the national registry. J Clin Lipidol. 2021 Jan-Feb;15(1):124-133.
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