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Objetivos del estudio: Estudio descriptivo clínico, genético, tratamiento y la enfermedad cardiovascular 
aterosclerótica (ASCVD)  a largo plazo en pacientes con Hipercolesterolemia familiar homocigotos  (HoFH). 
 
Población de estudio: Es la población SAFEHEART (Estudio de Cohorte Española de Hipercolesterolemia 
Familiar) diagnosticada molecularmente de HoFH. Los datos de HoFH se obtuvieron de forma prospectiva 
desde 2004 hasta 2022.  
 
Resultados: 39 pacientes con HoFH. La edad media 42 ± 20 años, (49 %)mujeres. La mediana de seguimiento 
de 11 años (RIQ 6,18).Los pacientes con nuevos eventos de ASCVD y enfermedad de la válvula aórtica fueron 
seis (15 %) y uno (3%), respectivamente. La mediana de los niveles de LDL-C sin tratamiento fue de 555 mg/dL 
(IQ 413.800), y la mediana de LDL-C en el último seguimiento 122 mg/dl (IQR 91.172). EL (92%) en tratamiento 
con estatinas de alta intensidad y ezetimiba, el 28 % con iPCSK9, el 26 % con lomitapida y el 2 3% con aféresis. 
El (36 %) alcanzaron LDL-C inferior a 100 mg/dL, y el 10% alcanzó un nivel de LDL-C inferior a 70 mg/dL en 
prevención secundaria. La supervivencia sin eventos es mayor en pacientes con variante defectuosa versus 
variante nula (p = 0,02). 
 
Limitaciones: del estudio como bien se señala y pasa en toda enfermedad genéticas de muy baja 
prevalencia, como es el caso de HoFH es el tamaño de la muestra relativamente pequeño  
 
Conclusiones principales y opinión personal: La HoFH es una enfermedad grave y potencialmente mortal con 
una alta variabilidad genética y fenotípica. La mejora del tratamiento hipolipemiante y de los niveles de LDL-
C han contribuido a reducir los eventos de complicaciones de ASCVD. 

Aplicabilidad clínica y perspectivas de investigación derivadas del estudio: El estudio es en nuestro país y 
practica real. Los pacientes portadores de variantes de alelo nulo son de peor pronóstico. Las nuevas terapias 
hipolipemiantes, han mejorado significativamente la reducción del LDL-C y han aumentado la supervivencia 
libre de eventos cardiovasculares a largo plazo de los pacientes con HoFH . 
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Resumen para la población general: La importancia de los estudios genéticos nos permite conocer que 
pacientes tiene más riesgo y peor control de LDLC, así como de complicaciones secundarías a la enfermedad, 
destacando las alteraciones de alelo nulo. Si bien la HoFH es una enfermedad grave y potencialmente mortal 
el tratamiento hipolipemiante han contribuido a reducir los eventos de ASCVD también en los pacientes con 
HoFH. 
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