Programa GENYCO (Genes y Colesterol)

El Programa Nacional de Deteccion Tempra-
na y Atencion de Hipercolesterolemia Fami-
liar (HF), llamado GENYCO, busca identificar
grupos familiares que padecen la enferme- .
dad. El objetivo es prevenir la muerte subita Para Ingresar al ngrama
y los eventos cardiovasculares a través de un consulte a su médico
diagnéstico y un tratamiento adecuado. 0 escribanos

Es un registro centralizado que ofrece el a genyco@cardiosalud.org
diagnéstico gratuito a todos los centros
publicos y privados y los guia en el trata-
miento adecuado.
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La HF es una enfermedad silenciosa »
desde la infancia.

Si no se trata, se estima que casi el
50% de quienes tienen HF sufriran un
infarto antes de los 50 anos.
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Salud Cardiovascular Programa Nacional
de Deteccion Temprana
y Atencion de Hipercolesterolemia
Familiar (HF)

La ausencia de un diagnéstico y
tratamiento se asocia con un acortamiento
de la esperanza de vida en torno a 20-30

anos.
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Se estima que en Uruguay hay entre 5000
y 8000 personas que tienen HF y muchas
no lo saben.
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La Hipercolesterolemia Familiar (HF)
es una enfermedad hereditaria,

por lo tanto afecta familias.

La familia como instrumento
de prevencion

Causa un nivel muy alto de colesterol
en sangre, especificamente el colesterol
LDL y un mayor riesgo de enfermedad
cardiovascular precoz y muerte prematura
en los adultos jovenes.

Es la causa mas comun de ;l
colesterol elevado en ninos.

La sangre tiene esencialmente dos tipos de colesterol,
el LDL (lipoproteina de baja densidad) conocido como
“colesterol malo” y el HDL (lipoproteina de alta
densidad) conocido como “colesterol bueno”, este
ayuda a eliminar el “colesterol malo” evitando la
acumulacion de grasa y la formacion de placas dentro
de los vasos sanguineos (aterosclerosis). Por lo tanto es
recomendable tener el HDL alto y el LDL bajo para
disminuir el riesgo de padecer enfermedades
cardiovasculares.

La Hipercolesterolemia Familiar

es producida por una mutacioén en el gen
que codifica el receptor del LDL (rLDL)
localizado en el cromosoma 19. Esta mutacion
genera un receptor de LDL defectuoso, lo
que hace que el cuerpo se vuelva incapaz de
metabolizar y eliminar el colesterol de la sangre,
depositandose paulatinamente en las paredes
arteriales.

La HF no tratada predice el infarto

y las enfermedades coronarias mas que otros
factores de riesgo. Por esa razon es
fundamental generar un diagnéstico
temprano y llevar a cabo un tratamiento de
manera continua.

La HF es una enfermedad genética dominante
en la cual el 100% de las personas que la
heredan la padecen, y tienen una probabilidad
de transmitirsela a sus hijos del 50%.

Ll

RN
w

[}
Individuos con HF 'n‘ sin HF w

La Hipercolesterolemia Familiar afecta a la mitad de la familia

Es una enfermedad cuyas consecuencias se
pueden prevenir y donde el proceder apropiado
de la familia se transforma en un instrumento de
prevencion.

La HF surge a temprana edad sin sintomas y
con la Unica manifestacion del colesterol elevado.

Un diagnéstico temprano,
un tratamiento adecuado y la toma de

conciencia y responsabilidad ante la enfermedad
prolongan los anos de vida de aquellos que la
padecen y evitan los eventos cardiacos.

¢Cuando debemos sospechar

de una HF?

¢ Cuando existe historia de eventos cardiovas-
culares severos en familiares directos (muerte
subita, infarto, dolor precordial, intervenciones
arteriales como bypass o stents, claudicacion inter-
mitente, enfermedad carotidea, accidente vascular
encefalico, aneurisma de aorta abdominal).

e Si una persona sufre un evento cardiaco o
dolor precordial antes de los 50-60 afos,
puede deberse a un colesterol elevado y es impor-
tante investigar el perfil lipidico de toda la familia.

e Cuando se encuentran valores de colesterol
total y colesterol LDL elevados con triglicéridos
normales.

Niveles de Colesterol sugerentes de HF

Colesterol Total Colesterol LDL
Nifio/Joven | 260 mg/dl 155 mg/d|
Adulto 290 mag/dl 190 mg/d!

*Los valores son los previos a comenzado el tratamiento o los mas altos
con tratamiento. *Marks D, Thorogood M, Neil HA, Humphries SE
(2003). A review on the diagnosis, natural history, and treatment of
familial hypercholesterolaemia. Atherosclerosis 168 (1): 1-14.

* Hay algunos signos fisicos que nos pueden hacer
sospechar de una HF, como por ejemplo:

Xantomas: tumoraciones grasas en tendones de
tobillos y manos.

Xantelasmas: placas amarillentas alrededor de los ojos.

Arco Corneal: anillo de color grisdceo alrededor de la
cérnea, antes de los 45 afos, aunque no siempre estan
presentes en las personas con HF.



