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1. Acreditación del proceso “hipercolesterolemia familiar” por la SEC 

La organización y gestión de los servicios sanitarios está inseparablemente vinculada a la 

efectividad, como se ha demostrado para el síndrome coronario agudo tanto en estudios de 

comparaciones internacionales1 como en los realizados en España comparando aspectos 

vinculados con la organización, gestión y manejo clínico de estos pacientes2. 

En el marco de la política de la Sociedad Española de Cardiología (SEC), de impulsar la 

mejora continua de la calidad en la atención cardiológica en el SNS: SEC Excelente, se están 

poniendo en funcionamiento proyectos, como SEC Excelente HF (hipercolesterolemia familiar), 

mediante la evaluación del proceso asistencial de manejo de este proceso, teniendo como 

objetivo conocer la situación organizativa y de manejo clínico para esta patología y elaborar un 

informe con recomendaciones para las áreas de salud analizadas, que ayuden a mejorar la 

atención a los pacientes con HF. 

SEC Excelente HF se enmarca, asimismo, en las Estrategias del Sistema Nacional de 

Salud, tanto en relación con el Abordaje a la Cronicidad3 y Cardiopatía Isquémica4,5. Para llevar 

a cabo SEC Excelente HF se debe: 

 Elaborar el estándar de atención. 

 Establecer un procedimiento de acreditación del proceso. 

 Desarrollar un proceso de auditoría que permita la acreditación y propuesta de acciones de 

mejora. 

Las fases y el cronograma estimado para desarrollar todo el proceso de acreditación se 
exponen en la figura 1. 

Figura 1. Fases y cronograma del proceso de acreditación 
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2. Metodología de elaboración del estándar 

La elaboración del estándar se basa en las siguientes fases: 

 Creación del Comité Científico de la SEC para el proceso de HF. 

 Elaboración, por los miembros del Comité y la Secretaría Técnica, de una bibliografía de 

referencia. 

 Elaboración, por la Secretaría Técnica de la propuesta de estándar. 

 Validación del estándar por el Comité Científico del Proceso. 

 Aprobación del estándar por el Comité Ejecutivo de la SEC (u órgano en quien delegue). 

3. Comité Científico de la Sociedad Española de Cardiología para el proceso 
Hipercolesterolemia Familiar 

Para su elaboración, la SEC ha realizado una selección entre expertos en este ámbito 

teniendo en cuenta la trayectoria profesional, el liderazgo científico y el compromiso con la 

mejora continua de la calidad. El Comité Científico de la SEC para el proceso hiper 

colesterolemia familiar (HF) tiene la siguiente composición:  

 Coordinador: Iñaki Lekuona Goya. Hospital Galdakao-Usansolo, Galdácano (Vizcaya). 

 Vocales: 

• Dr. Vicente Arrate Esteban. Hospital General Universitario de Alicante. 

• Dra. Almudena Castro. Hospital La Paz, Madrid. 

4. Proceso de elaboración del estándar 

El proceso de elaboración del estándar tiene la siguiente secuencia: 

1. Elaboración, por la Secretaría Técnica, de una propuesta de estándares del proceso, 
basándose en la evidencia científica, así como organizativa y de gestión, disponible, 
incluyendo el documento de estándares y recomendaciones del área del corazón6, 
INCARDIO7, las publicaciones de la SEC, de la European Society of Cardiology (ESC)8,9 y del 
American College of Cardiology (ACC)10,11,12,13, National Institute for Health and Clinical 
Excellence (NICE)14,15,16 y un importante número de otras entidades científico-
profesionales o nacionales suministran un considerable número de criterios que pueden 
ser utilizados como referentes para elaborar un estándar del proceso HF. Un aspecto 
relevante de este proceso es que sus límites se prolongan más allá del servicio de 
cardiología, especialmente a su relación con atención primaria. La propuesta, que deberá 
ser validada por el Comité Científico del Proceso, se acompañará de criterios de 
acreditación e indicadores que atenderán, en la medida de que estén disponibles, a la 
estructura, procesos y resultados del mismo. 

El manejo de la HF en niños queda fuera del objeto de los estándares de este proceso17,18. 

2. Sobre la propuesta elaborada se irá interactuando entre los miembros del Comité 
Científico del proceso, hasta llegar a un borrador/propuesta final. 

3. La propuesta final será remitida a los Presidentes de las Secciones Científicas de la SEC, a 
los Presidentes de las Sociedades Filiales y a los Jefes de Servicio de Cardiología, para 
observaciones. 
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4. Con las observaciones recibidas, el Comité Científico propondrá al Comité Científico de la 
SEC la aprobación del estándar. 

5. El estándar aprobado por el Comité Científico de la SEC se acompañará de un Manual de 
Criterios y Definiciones, así como un Manual de Acreditación, ambos elaborados por la 
Secretaría Técnica y aprobados por el Comité Científico del Proceso. 

5. Enfoque para la definición del proceso y su estándar. Alcance de la acreditación de la 
Sociedad Española de Cardiología 

El objetivo del programa de certificación de procesos de la Sociedad Española de Cardiología 

SEC es asegurar la calidad en el manejo clínico de los pacientes con “enfermedades del área 

del corazón”(1),6 , desde la perspectiva de los servicios y unidades de cardiología. Este 

enfoque pretende no ser restrictivo, en el sentido de ignorar que en todos los procesos 

intervienen, en ocasiones de forma decisiva, unidades clínicas y dispositivos sanitarios que  

están fuera del ámbito de las unidades y servicios de cardiología. Por ello, la definición del 

proceso HF atenderá a  toda la extensión del mismo, desde los límites de entrada y salida, 

aunque éstos se sitúen fuera del alcance del servicio o unidad de cardiología (CAR). La 

certificación SEC del proceso se centrará en aspectos relevantes de la estructura, procesos y 

resultados de CAR, siendo relevantes los referidos a los sistemas formalizados de relación que 

el CAR tiene con otras unidades clínicas o dispositivos sanitarios y los indicadores de los 

mismos. No se trata de reproducir las indicaciones de las guías de práctica clínica avaladas 

por la SEC(2), por lo que el estándar del proceso se refiere principalmente a los aspectos 

organizativos y de gestión clínica. 

El proyecto de certificación de la calidad de la SEC pretende dar respuesta a las siguientes: 

 La creación de vías médicas del proceso que no solamente se enfocan en los 
procedimientos médicos y en algoritmos de toma de decisión, sino que también cubren 
todas las actividades que desencadenan la asistencia del paciente. En este último 
aspecto se centra el estándar. 

 La creación de responsables del proceso que mantienen una visión holística del mismo, a 
través del cual fluye el paciente. Este criterio se incorporará al estándar. 

 La ejecución de ejercicios de comparación de prácticas óptimas de desempeño.  

 

 

 

 

6. Proceso de acreditación 

                                                           
(1) Para una definición de “enfermedades del área del corazón” consúltese la referencia 6. 
(2) El estándar del proceso no sustituye a la guía de práctica clínica, cuya lectura se recomienda. Por este motivo se recogen las 
recomendaciones establecidas en la guía sin el nivel de evidencia científica en la que se basan. 
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6.1. Revisión de la documentación 

A los servicios que hayan solicitado la evaluación se les remitirá el Manual de Criterios y 

Definiciones y se les solicitará, vía correo electrónico, la documentación precisa para acreditar 

el proceso. 

6.2. Auditoría 

Una vez completada y revisada la documentación del proceso se pactará con el servicio un día 

para la auditoría “in situ”, que realizará un miembro del equipo consultor. La auditoría 

comprenderá: 

a) Entrevista con el responsable/gestor del proceso. 

b) Entrevistas con los miembros del equipo del proceso asistencial incluyendo, en su caso, 
responsables y miembros de otras unidades que, no siendo el servicio de cardiología, 
intervienen sobre el proceso. Entre estas unidades se contemplarán las de medicina 
interna, urgencias y equipos de atención primaria del área de influencia del hospital 

c) Visitas a las instalaciones incluyendo, en su caso, a las no dedicadas al servicio de 
cardiología pero que intervienen en el proceso. 

d) Cierre de visita con el jefe de servicio/responsable de unidad. 

6.3. Acreditación 

Se elaborará un informe de auditoría con observaciones y recomendaciones, tanto de mejora 

como la propuesta (o no) de acreditación del proceso por la SEC, a un miembro del Comité 

Científico, seleccionados por su Presidente. 

Con el informe del experto se elaborará un informe final con una descripción del proceso 

y opciones (si indicado) de mejora, así como una propuesta de acreditación (o no) del proceso 

por la SEC al Comité Científico del proceso. Si la valoración final del Comité Científico del 

proceso es favorable, la SEC emitirá un certificado de acreditación del proceso “manejo de la 

Hipercolesterolemia Familiar”, indicando que se cumplen los estándares establecidos. 

7. Hipercolesterolemia familiar 

La hipercolesterolemia familiar (HF) es la anomalía genética más común y una causa frecuente 

de enfermedad coronaria prematura. 

En torno a un  5% de los ataques cardiacos por debajo de los 60 años y un 20% en los 

menores de 45 años son debidos a la HF. Muy a menudo la HF es diagnosticada después de un 

evento coronario, por lo que se debería realizar una estrategia poblacional para identificar 

individuos afectos y tratar de prevenir dichos eventos. Un screening apropiado puede llevar a 

la detección, diagnóstico y tratamiento de HF y tener un gran impacto en la Prevención de la 

enfermedad coronaria y sus secuelas. 
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7.1. Definición 

La HF (www.ncbi.nlm.nih.gov/sites/GeneTests) se define como un grupo de defectos genéticos 

heredados que dan lugar a severas elevaciones de las concentraciones de LDL colesterol. La HF 

se caracteriza por una transmisión autosómica dominante o codominante con un patrón de 

penetrancia mayor del 90%.La mayoría de familias muestra un patrón de transmisión 

heterocigótico. En muy raras ocasiones este patrón es homocigótico dando lugar a elevaciones 

extremas del LDL. En la clasificación de Fredrickson  los pacientes con HF son en su mayoría del 

tipo IIa, pero también pueden presentarse como IIb, e incluso como tipo III. Los individuos 

afectos presentan un aumento del riesgo de enfermedad aterosclerótica precoz y muerte. 

Entre los defectos genéticos asociadas a la HF también se incluyen los defectos en el 

receptor de LDL, apolipoproteína B (Apo B) y en la proproteina convertasa subtilisina/kexina 

tipo 9 (PCSK9) así como la hipercolesterolemia autosómica recesiva. 

La hipercolesterolemia familiar (HF) es la causa genética es la más frecuente de 

enfermedad coronaria (EC) prematura. Su mecanismo de transmisión es autosómico 

dominante y la mitad de la descendencia de una persona afecta presentará el trastorno desde 

el nacimiento. Se produce principalmente por mutaciones en el gen del receptor LDL (rLDL) y 

menos frecuentemente por mutaciones del gen de la apolipoproteína B y el gen proproteina 

convertasa Subtilisina/ kexina tipo 9 (PCSK9). 

7.2. Prevalencia de HF 

La prevalencia de HF heterocigota es de 1/300-500 personas en la población general19,20. 

La HF acelera la enfermedad aterosclerótica coronaria de una a cuatro décadas. En 

España, el 55% de los varones y el 24% de las mujeres con HF de 50 a 59 años han sufrido 

manifestaciones de EC como infarto de miocardio y angina de pecho. Se estima que al menos 

100.000 personas tienen este trastorno en España21,22. 

Los pacientes con HF homocigota, aproximadamente 1/millón de habitantes, tienen cifras 

de colesterol total > 500 mg/dl y EC muy prematura, y sin tratamiento mueren antes de los 20 

años. Por lo tanto, la HF es un problema de salud pública y su diagnóstico y su tratamiento son 

obligatorios. El diagnóstico de la HF se basa en concentraciones de colesterol unido a 

lipoproteínas de baja densidad (cLDL) elevadas, historia familiar de hipercolesterolemia, 

presencia de EC prematura y depósitos de colesterol en forma de xantomas y/o arco corneal . 

Su diagnóstico precoz permite aplicar medidas preventivas. Se ha demostrado en pacientes 

con HF sin EC previa que el tratamiento crónico con estatinas reduce el riesgo coronario un 

79%, con lo que quedan con un riesgo similar al de la población general23. Aunque en los 



  

 

SEC Excelente HF  Proceso                                                                                                                                                                                                         11 / 28       

últimos años se han publicado numerosas guías para el manejo de la HF que destacan su 

elevado riesgo cardiovascular, la gran mayoría de los pacientes con HF continúan sin 

diagnóstico ni tratamiento 

No se conoce la prevalencia de hipercolesterolemia familiar entre los pacientes que se 

presentan con síndrome coronario agudo (SCA). En un reciente estudio prospectivo publicado 

en el que se incluyen 4.534 pacientes con SCA (IAMCEST, IAMSEST y angina inestable) en 

cuatro hospitales de Suiza desde 2009 hasta 201324, se evaluó la presencia de HF en todos los 

pacientes basándose en tres herramientas diagnósticas fundamentadas en criterios clínicos: 

los de la AHA, los del Simon Broome británico y los criterios de la red de clínicas de lípidos 

holandesa (RCLH). Los dos primeros se basan en la presencia de colesterol LDL superior a 190 

mg/dl junto con historia familiar de enfermedad coronaria precoz y los de la RCLH lo hacen 

según unos criterios diagnósticos más elaborados. Se realizó un modelo de riesgo para analizar 

la recurrencia de eventos definidos como infarto fatal o no fatal. 

La prevalencia de HF fue del 2,5% según la definición de la AHA, 5,5% según los criterios 

de Broome, y 1,6% según los de la RCLH. El SCA en estos pacientes apareció con una edad 

promedio de 10 años menos que en el resto de pacientes, siendo el IAMCEST más frecuente. 

La prevalencia de HF entre los pacientes con SCA fue del 5%. En estos pacientes, el hazard ratio 

de recurrencia de un evento coronario en el primer año con el ajuste multivariante fue de 2,46 

(IC 95% 1,07-5,65 p=0,03) según los criterios AHA, 2,73 (IC 95% 1,46-5,11 p=0,002) según los 

criterios Broome, y 3,53 (IC 95% 1,26-9,94, p=0,02) según los criterios de la RCLH.  

Se emplearon estatinas a dosis altas en más del 70% de los pacientes en el primer año. Sin 

embargo, solamente se lograron objetivos adecuados de LDL (<70 mg/dl) en menos del 10% de 

pacientes con HF25. 

Los autores concluyen que en el primer año tras un SCA, los pacientes con HF tienen más 

del doble de riesgo de recurrencia de un evento coronario que los pacientes sin HF. A pesar del 

uso frecuente de estatinas a dosis altas, en la mayoría de los pacientes no se logran objetivos 

adecuados de LDL. 

No se ha descrito la prevalencia de HF en el contexto del SCA en España. En un análisis de 

1183 pacientes consecutivos ingresados por SCA en el Hospital de San Juan de Alicante26 se 

estimó una prevalencia de HF posible (≥ 3 criterios clínicos de la DLCN del 7,6% y, de HF 

probable (≥6 criterios clínicos), de únicamente el 0,2%. Los pacientes con HF posible 

presentaron menor edad media y diabetes pero más tabaquismo activo y antecedentes de 

cardiopatía isquémica, y unos niveles más elevados de colesterol.  
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En un subanálisis24 del estudio EUROASPIRE IV, que recogió datos sobre criterios DLCN de 

pacientes coronarios de 24 países europeos, se observó una prevalencia global de HF probable 

(≥ 6 criterios clínicos) del 8,3%, la cual fue más elevada en los menores de 60 años 

(especialmente en los de < 50 años). La prevalencia hallada en los 163 pacientes españoles 

incluidos, 4,1%, fue de las más bajas junto a Grecia, Alemania o Francia, respecto al resto de 

países europeos. 

7.3. Genética 

La hipercolesterolemia familiar (HF) está causada la mayoría de las veces por mutaciones del 

gen del receptor de LDL que da lugar a receptores  ausentes o disfuncionante en la superficie 

de los hepatocitos, lo que señala al hígado como el órgano principal donde se produce el 

catabolismo de las LDL. 

Hasta el momento se han identificado más de 1.700 mutaciones en el gen del receptor 

LDL en el cromosoma 19 de las cuales el 79% expresan un fenotipo hipercolesterolémico27,28.  

Los defectos en los genes que codifican la apolipoproteína B (APOB) y la proproteína 

convertasa subtilisina/ kexina tipo 9 (PCSK9) se presentan en el 5% y en el 1% de los casos de 

HF respectivamente. La mutación de la proteína adaptadora del receptor de LDL (LDLRAP1) da 

lugar a una forma recesiva muy rara de FH29,30. Sin embargo entre un, 5–30% de los casos 

fenotípicos de FH pueden provenir de genes no identificados, o tener una causa poligénica 

distinta de las formas dominantes hereditarias31,32. 

Todos los defectos monogénicos dan lugar a una reducción en la eficiencia para la 

captación y aclaramiento del LDL por parte de los hepatocitos que da lugar a  un incremento 

de los niveles plasmáticos de colesterol total y de LDL colesterol. La transmisión hereditaria de 

la mutación de un gen de uno de los padres da lugar a la HF heterocigota mientras que la 

herencia de la mutación por cada padre da lugar a la HF homocigota. Muchos individuos 

considerados homocigotos tienen dos defectos genéticos  del receptor de LDL con mutaciones 

en LDLR, en ApoB o en PCSK933. 

7.4. Enfermedad ateroesclerótica precoz 

En la hipercolesterolemia familiar el aclaramiento atenuado del LDL plasmático hace que se 

incrementen el número de partículas LDL circulantes que penetran y se acumulan en la pared 

arterial, son oxidadas e inician una respuesta inflamatoria que da lugar a daño vascular y la 

formación de una placa aterosclerótica34,35.  

El perfil alterado de lipoproteínas en la FH puede asociarse a niveles elevados de Lp(a), 

remanentes ricos en triglicéridos junto con niveles bajos de HDL-c disfuncionante así como un 
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transporte inverso del colesterol defectuoso,36 que de forma añadida contribuyen a una 

aterosclerosis acelerada y a la aparición de la enfermedad Coronaria37. 

En estudios pre-mortem (Bogalusa Heart Study)38 y post-mortem  (Pathobiological 

Determinants of Atherosclerosis in Youth [PDAY] study) revelaron una relación robusta, 

continua y graduada entre los niveles de colesterol no-HDL (colesterol total-HDL-c) que 

contiene las lipoproteínas más aterogénicas que contienen apoB. 

Por cada incremento en el colesterol no-HDL  de 0.25 mmol/L (10 mg/dL) se asocia a un 

deterioro equivalente a 1 año de envejecimiento vascular39.  

Aunque  no se han realizado estudios de forma sistemática en niños y adolescentes con 

FH, observaciones realizadas en individuos sin HF sugieren que los niveles  muy elevados de 

LDL-c mantenidos de forma sostenida desde la infancia o adolescencia se asocian a 

enfermedad vascular futura.  

Existe evidencia de que los niveles circulantes elevados de marcadores de la inflamación y 

de la disfunción endotelial están presentes en niños con HF reflejando una aterogénesis 

precoz40. El incremento del grosor íntima-media carotidea (cIMT) y la detección de la 

calcificación coronaria por tomografía computerizada (TAC) son marcadores que confirman la 

aterogénesis precoz. 

Una revisión sistemática muestra que cIMT es mayor en pacientes con  fenotipo FH  desde 

los 10 años que en controles normolipémicos y que esta diferencia se relaciona de forma 

directa con los niveles de LDL-c41. 

La diferencia en la cIMT  media entre niños con FH y sus hermanos no afectos puede ser 

significativa tan temprano como a los 7 años. La calcificación coronaria está presente en el 25% 

de los pacientes de 11-23 años con HF y de forma especial en la aorta de adolescentes con 

HFHo, sin embargo estos hallazgos son raros en la época preadolescente. La calcificación 

Coronaria es muy rara en adolescentes en la población general42-44. 

7.5. Diagnóstico de la HF 

El diagnóstico de la HF se basa en criterios clínicos y bioquímicos: niveles elevados de cLDL 

(Generalmente > 220 mg/dl), historia familiar de hipercolesterolemia, presencia de cardiopatía 

isquémica prematura y depósitos de colesterol en forma de xantomas y/o arco corneal21. 

La aplicación de los criterios clínicos de la red de clínicas de lípidos holandesas (DLCN, 

Dutch Lipid Clinic Network) se considera la mejor herramienta para el diagnóstico clínico de 

HF45. 

Los criterios son fácilmente aplicables y han demostrado tener buena correlación con el 

diagnóstico genético. El diagnóstico definitivo se establece cuando la puntuación obtenida es ≥ 
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8. Los criterios de la DLCN coinciden con los del programa MEDPED (Make Early Diagnosis to 

Prevent Early Death) de la Organización Mundial de la Salud (OMS), que pretende identificar y 

tratar a aquellas personas con altos niveles de colesterol y que tiene como prioridad la 

detección y tratamiento de la HF46 (30). 

Se recomienda realizar el análisis genético que, en caso de ser positivo, aporta un 

diagnóstico de certeza y ayuda a conocer la influencia del tipo de mutación en la expresión 

fenotípica de la enfermedad. Solo se detectan mutaciones conocidas o mutaciones nuevas en 

genes ya conocidos en aproximadamente el 60% de los pacientes con diagnóstico clínico 

definitivo (DLCN > 8) y en el 30% con diagnóstico clínico probable (DLCN 6-7).  

En los pacientes con resultado  negativo, la enfermedad se transmite probablemente de 

forma poligénica. Por otro lado, también se pueden observar mutaciones hasta en el 16% de 

pacientes con escasa probabilidad de HF según los criterios clínicos (DLCN < 3). Estos hallazgos 

reflejan la diversidad etiológica de la HF, la cual tiene repercusiones importantes en su manejo. 

En nuestro país, el Documento de Consenso para el “Diagnóstico y tratamiento de la 

Hipercolesterolemia familiar en España”, publicado en 201521, recomienda llevar a cabo el 

estudio genético en todos los pacientes con diagnóstico “definitivo” o “probable” según los 

criterios DLCN (DLCN ≥ 6). 

Sospecha diagnóstica de hipercolesterolemia familiar 

 Paciente adulto con LDL > 220 mg/dl y antecedentes familiares de hipercolesterolemia y/o 
ECV prematura (varón < 50 años /mujer < 60 años).  

 Homocigota con LDL > 500 mg/dl, o > 300 mg/dl con estatinas. 

 Niños o adolescentes con LDL >190 mg/dl, o >150 mg/dl con historia de 
hipercolesterolemia y/o ECV prematura en uno de los progenitores (varón < 50 años 
/mujer < 60 años). 

 Homocigota con LDL > 500 mg/dl, o > 300 mg/dl con estatinas. Presencia de 
xantomas tuberosos o tendinosos antes de los 10 años. 

Criterios para diagnóstico de hipercolesterolemia familiar en paciente índice 

Criterios MedPed and WHO o de la Dutch Lipid Clinic Network21,22 (Anexo 1). 

¿Cuándo confirmar el diagnóstico? 

Diagnóstico de hipercolesterolemia familiar:  

 Cifras de LDL ( > 220 mg/dl) 

 Signos clínicos patognomónicos (xantomas tendinosos), eventos CV a edad temprana 
y/o historia familiar de cardiopatía isquémica.  

 Análisis genético (en ese caso añadir árbol familiar)23. 
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 En ausencia de análisis genético (gold standard), si el caso índice > 8 en escala Dutch 
Lipid Clinic Network es diagnóstico (si es > 6 la sospecha es muy alta)22. 

Diagnóstico diferencial: Hiperlipidemia familiar combinada, disbetalipoproteinemia familiar, 
deficiencia familiar de lipoprotein lipasa21. Descartar causas secundarias (tabla 1). 

Tabla 1. Causas secundarias de hipercolesterolemia 

 

 

 

 

 

 

Barreras19 

 Se detecta la HF tras evento coronario, sin embargo, la mayoría están en el primer nivel 
asistencial y actuar precozmente puede evitar el evento. 

 Se pasa por alto la detección de paciente y familia tras el evento, desconociendo su 
afectación genética.  

 Tratamiento insuficiente de la hipercolesterolemia, con comienzo tardío, cuando la 
enfermedad vascular ya está instaurada. 

 Rigidez en cambios del sistema de salud y falta de programas de detección.  

¿Dónde iniciar el correcto diagnóstico y tratamiento en la HF?  

 Primer nivel asistencial. En pacientes sin CI.  

 Pediatra en niños. 

 Cardiología en pacientes con evento CV.  

¿Dónde seguir a los pacientes? 

 Seguimiento por Pediatría, Médico de Familia o Cardiólogo salvo casos de HF homocigota 
u otros casos de especial dificultad derivándolos a Unidades especializadas en lípidos 
(Medicina interna, endocrinología etc.)  

8. Estándares de Calidad (Anexo 2) 

8.1. Unidades 

 Coordinación multidisciplinar entre atención primaria (médico y enfermería), Cardiología, 
Endocrinología, Unidad de Lípidos y Pediatría.  

 Dentro de Cardiología, las Unidades de lípidos o en las Unidades de Rehabilitación 
Cardiaca, según disponibilidad por centros, debería llevarse al paciente cardiovascular con 
HF e iniciar el screening familiar o, al menos, definir la red asistencia local para evitar la 
pérdida del estudio familiar.   

8.2. Personal 

 Debe fomentarse el estudio multidisciplinar de estos pacientes con una red asistencial 
bien definida con enfermería (RHBc), cardiólogo (RHBc), médico de familia y enfermería 
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(atención primaria) y otros especialistas implicados según casos y con conocimientos 
adecuados sobre el manejo de los pacientes con HF.  

9. Vía clínica del proceso 

9.1. Hipercolesterolemia familiar en niños (menores de 14 años) 

Pediatría 

 Diagnóstico precoz de HF en la infancia en pediatría. 

 Cribado a partir de los 2 años y antes de los 10 años en niños con un familiar 
diagnosticado de HF.  

 Seguimiento y diagnóstico en niños con LDL >190 mg/dl, o >150 mg/dl con perfil 
genético familiar. Deben realizarse 2 determinaciones con 2 meses de diferencia.  

 Seguimiento y diagnóstico en niños con sospecha de HF homocigota con LDL > 500 
mg/dl, o > 300 mg/dl con tratamiento con estatinas. El diagnóstico no debe 
demorarse e incluso valorarlo durante el primer año de vida.  

 Tratamiento en la infancia por pediatría de los pacientes con HF  

 Basado en la alimentación y evitar en el desarrollo el hábito de fumar fomentando el 
hábito de ejercicio.  

 Estatinas a partir de 8-10 años en heterocigotos, no suficiente evidencia de seguridad 
en menores de 8 años, y más precozmente en homocigotos (al diagnóstico) ya que el 
riesgo de no tratar no es asumible.  

 Tratamiento con LDL aféresis en homocigotos. 

9.2. Hipercolesterolemia familiar en adultos / población general (a partir de los 14 años)  

Médico de familia 

 Diagnóstico precoz de HF de la población general en atención primaria. 

 Continuidad en la asistencia del paciente remitido desde Pediatría. 

 Detección de casos índice.  

 Detección precoz en cascada familiar. 

 Colesterol total >300 o EC prematura o signos. Países Bajos. Genética, diagnóstico 
definitivo. Coste-efectiva. 20% falsos negativos solo con LDL.  

 Colesterol LDL en adultos >190 mg/dl o colesterol no-HDL >220 mg/dl. 

 Tratamiento de la población en atención primaria con diagnóstico de HF. 

 Inicio y control adecuado en programas establecidos en primaria (médico y 
enfermería) de dieta, ejercicio e inicio de estatinas.  

 Control de la población con HF con los siguientes criterios de calidad: 

 Objetivo de LDL< 70 mg/dl en pacientes de más alto riesgo (evento CV o 
diabéticos). 

 LDL<100 mg/dl en pacientes con algún factor de riesgo añadido si evento CV. 

 LDL<130 mg/dl en población joven y sin factores de riesgo añadidos a la HF.  
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 En cualquier caso, recomendable reducir 50% el nivel basal de LDL al 
diagnóstico.  

9.3. Hipercolesterolemia familiar en adultos con evento cardiovascular.  

Cardiólogo. 

 Diagnóstico en pacientes con cardiopatía isquémica 

 Estudio de pacientes con diagnóstico de HF remitidos por médico de familia o unidad 
de lípidos para descartar procesos isquémicos silentes o enfermedad coronaria a 
pesar de no presentar eventos detectados. 

 El cardiólogo debe sospecharla e iniciar una valoración precisa en pacientes varones 
con < 50 años o mujeres < 60 años con CI o con alto riesgo por hipercolesterolemia 
familiar en seguimiento en clínica de lípidos22. Ofrecer estudio genético en 
puntuaciones de 6 o mayor. 

 Seleccionar y estudiar los pacientes que cumplan criterios. 

 Estudio de caso índice según escalas comentadas. 

 Ofrecer estudio genético a aquellos con alta probabilidad (>6). 

 Inicio de tratamiento intensivo y objetivos según lo descrito en apartado de 
tratamiento.  

 Iniciar red asistencial para el seguimiento y diagnóstico familiar.  

 Tratamiento en pacientes con HF y enfermedad cardiovascular. 

 Objetivo de LDL< 70 mg/dl. 

 Para ello, Iniciar estatinas (atorvastatina 40 u 80 mg/día o rosuvastatina 20 
mg/día).  

 Añadir ezetimiba y/o IPCSK9 si LDL >100 mg/dl a pesar del tratamiento.  

 En cualquier caso, recomendable reducir 50% el nivel basal de LDL al 
diagnóstico.  

9.4. Hipercolesterolemia familiar homocigota, o con dificultades en el control, en niños o 
adultos con evento cardiovascular. 

Unidad de lípidos especializada (Médicos internistas, endocrinos, grupo multidisciplinar etc.) 

 Diagnóstico en pacientes con control complejo. 

 Seguimiento de pacientes con HF homocigota. 

 Estudio familiar de pacientes con HF homocigota o de estudio o seguimiento 
complejo.  

 Tratamiento en pacientes con HF y enfermedad cardiovascular. 

 Pacientes con gran dificultad para cumplir objetivos. 

 Iniciar tratamiento con estatinas a dosis alta + ezetimiba + IPCSK9 precozmente. 

 Valorar la indicación y aplicar LDL aféresis en los casos de máxima dificultad de 
control, incluyendo homocigotos.  

 Sugerencias de las sociedades científicas para el tratamiento de la HF con 
anticuerpos monoclonales anti-PCSK9 (tabla 2). 
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 Documento de consenso SEA 2106 (tabla 3). 

Tabla 2. Pautas de tratamiento 

 
Tabla 3. Documento SEC. Posicionamiento de expertos 

 

 
 

10. INDICADORES EN CARDIOLOGÍA (U.CORONARIA/RHC) (Anexo 2) 

10.1. Diagnóstico 

 % de pacientes con historia familiar de  Enfermedad Coronaria precoz; hombres < 55 
mujeres <65 

 % pacientes con perfil lipídico primeras 24 horas del ingreso. 

 % de pacientes con aplicación criterios DLCN. 

 % de pacientes DCLN≥ 6 con estudio genético. 

 % de pacientes con HF enviados a Unidad de Lípidos o programas de rehabilitación 
cardiaca. 

 % de familiares de primer grado contactados. 

10.2. Manejo clínico 

 % pacientes tratados con estatinas de alta intensidad + ezetimiba. 

 % pacientes con reducción LDL > 50% 

 % pacientes con LDL< 70 mg/dl 

 % de pacientes con TMO y LDL> 190 tratados con iPCSK9 

 % de pacientes con consejos pormenorizados de estilos de vida y actividad física 

10.3. Paciente 

 % pacientes que reciben información detallada sobre HF por escrito (documento, etc). 

 % pacientes con revisión a los 6 y 12 meses en unidad especializada. 

 % de pacientes con c-LDL en objetivo ≤ 70 mg/dl a los 6 meses. 

 %de pacientes con c-LDL en objetivo ≤ 70 mg/dl a los 12 meses. 
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Anexo 1. Criterios diagnósticos de HF Heterozigota. Med Ped/OMS47 

Dutch Lipid Clinic Network Score (DLCNS) 

 Criteria    Score    Patient Score  

 Family history         

 First degree relative with known premature coronary and/or vascular 
disease (men aged <55 years, women aged <60 years) OR First degree relative 
with known LDL-cholesterol above the 95th percentile for age and gender   

   1   

 First degree relative with tendinous xanthomata and/or arcus cornealis 
OR Children aged <18 years with LDL-cholesterol above the 95th percentile for 
age and gender   

   2   

 Clinical history         

 Patients with premature coronary artery disease (men aged <55 years, 
women aged <60 years)      2   

 Patients with premature cerebral or peripheral vascular disease (men 
aged <55 years, women aged <60 years)      1   

 Physical examination         

 Tendinous xanthomata      6   

 Arcus cornealis before 45 years of age      4   

 Investigation         

 LDL-cholesterol (mmol/L)    LDL-C ≥ 8.5    8   

     LDL-C 6.5 - 8.4    5   

     LDL-C 5.0 - 6.4    3   

     LDL-C 4.0 - 4.9    1   

     Patient total     

 Diagnosis      Total  

 Definite FH      >8    

 Probable FH      6-8   

 Possible FH      3-5   

 Unlikely FH      <3    

Fuente: Reiner et al. Eur Heart J 2011; 32:1769-1818. 
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Anexo 2. Propuesta de estándares para el manejo del proceso de la HF 

 Estructura 

HF.E.1. Proceso de HF. Documento escrito, revisable periódicamente (al menos, una vez al 
año).  

HF.E.2. Criterios de derivación y controles periódicos consensuados con atención primaria. 

HF.E.3. Debe estar nombrado un responsable del proceso, miembro del equipo 
multidisciplinar. 

HF.E.4. Debe haberse constituido un equipo multidisciplinar de atención a la HF, integrado, al 
menos, por un cardiólogo clínico, una enfermera, un médico internista y un 
representante de los médicos de los equipos de atención primaria del ámbito de 
influencia del hospital, así como otros especialistas implicados según casos y con 
conocimientos adecuados sobre el manejo de los pacientes con HF. 

HF.E.5. El equipo multidisciplinar de atención a la HF deberá contar con el apoyo de unidades 
de lípidos y consulta genética(3). Se debe definir la red asistencia local para evitar la 
pérdida del estudio familiar. 

 Proceso 

HF.P.1. El proceso debe cumplir con los criterios diagnósticos y las recomendaciones de 
manejo terapéutico establecidos en este documento. 

HF.P.2. Se debe poner a disposición de pacientes y familiares/cuidadores un documento (u 
otro medio) informativo sobre la HF, riesgos y manejo clínico. 

 Resultados 

HF.R.1. % de pacientes > 18 años con HF con una reducción del cLDL mayor del 50% sobre la 
concentración antes del tratamiento. 

Sistema de información 

HF.SI.1. La unidad y el servicio de cardiología deben informar los registros de la SEC (Registro 
RECALCAR), estatales y del Servicio de Salud, y estar incorporados a un sistema de 
benchmarking de indicadores de procesos y resultados con el resto de unidades. 

HF.SI.2. Indicadores (cardiología) 

 % de pacientes con historia familiar de  Enfermedad Coronaria precoz; hombres < 55 
mujeres <65 

 % pacientes con perfil lipídico primeras 24 horas del ingreso. 

 % de pacientes con aplicación criterios DLCN. 

 % de pacientes DCLN≥ 6 con estudio genético. 

 % de pacientes con HF enviados a Unidad de Lípidos o programas de rehabilitación 
cardiaca. 

 % de familiares de primer grado contactados. 

 % pacientes tratados con estatinas de alta intensidad + ezetimiba. 

 % pacientes con reducción LDL > 50% 

                                                           
(3) En el propio hospital o en centros de referencia, que deberán estar especificados en el proceso. 
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 % pacientes con LDL< 70 mg/dl 

 % de pacientes con TMO y LDL> 190 tratados con iPCSK9 

 % de pacientes con consejos pormenorizados de estilos de vida y actividad física 

 % pacientes que reciben información detallada sobre HF por escrito (documento, etc). 

 % pacientes con revisión a los 6 y 12 meses en unidad especializada. 

 % de pacientes con c-LDL en objetivo ≤ 70 mg/dl a los 6 meses. 

 %de pacientes con c-LDL en objetivo ≤ 70 mg/dl a los 12 meses. 
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Anexo 3. Límites del proceso de HF 

 Misión. Mejorar la esperanza y calidad de vida de los pacientes con HF. 

 Límites.  

• Entrada: Sospecha diagnóstica (generalmente médico de atención primaria), enfermedad 

cardiovascular en hombres < 50 años o mujeres < 60 años, antecedentes familiares. 

• Salida:  

 No confirmación del diagnóstico de HF. 

• Marginales: CI en < 18 años. 

 Representación gráfica: 

Anexo 3. Figura 1. Cribado en cascada familiar y manejo del paciente con HF21 

 
Esquema de un programa de detección y cuidado de la hipercolesterolemia familiar. CV: cardiovascular; EC: enfermedad 
coronaria; HF: hipercolesterolemia familiar; LDL-aféresis: aféresis de lipoproteínas de baja densidad; RCLPB: red de clínicas de 
lípidos de los Países Bajos. 
Fuente: Mata P, Alonso R, Pérez-Jiménez F. Detección de la hipercolesterolemia familiar: un modelo de medicina Preventiva. Rev 
Esp Cardiol. 2014;67:685-688. 
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Anexo 4. Abreviaturas y acrónimos(4) 

201TI: talio-201 

4D: Die Deutsche Diabetes Dialyse Studie. 

4S: Scandinavian Simvastatin Survival Study. 

ABC-1: transportador ABC1. 

ACCORD: Action to Control Cardiovascular Risk in Diabetes. 

ACV: accidente cerebrovascular. 

AGMI: ácidos grasos monoinsaturados. 

AGPI: ácidos grasos poliinsaturados. 

AGS: ácidos grasos saturados. 

AIM-HIGH: Atherothrombosis Intervention in Metabolic syndrome with Low HDL-C/High Triglyceride and Impact on 

Global Health Outcomes. 

ALT: alanina aminotransferasa. 

apo (a): apolipoproteína (a). 

apoA1: apolipoproteína A1. 

apoB: apolipoproteína B 

apoC: apolipoproteína C 

apoE: apolipoproteína E. 

ARBITER-6 HALTS: Arterial Biology for the Investigation of the Treatment Effects of Reducing Cholesterol 6: HDL and LDL Treatment 
Strategies in Atherosclerosis. 

ARMYDA: Atorvastatin for Reduction of Myocardial Damage During Angioplasty. 

ASSIGN: modelo de estimación del riesgo cardiovascular de la Scottish Intercollegiate Guidelines Network. 

AURORA: A study to evaluate the Use of Rosuvastatin in subjects On Regular haemodialysis: an Assessment of survival and 
cardiovascular events. 

BIP: Bezafibrate Infarction Prevention. 

CABG: cirugía de revascularización coronaria. 

CETP: proteína de transferencia de los ésteres de colesterol. 

cHDL: colesterol unido a lipoproteínas de alta densidad. 

CIE: Clasificación Internacional de Enfermedades. 

CK: creatincinasa. 

cLDL: colesterol unido a lipoproteínas de baja densidad. 

CORONA: COntrolled ROsuvastatin multiNAtional study in heart failure. 

CT: colesterol total. 

CTT: Cholesterol Treatment Trialists’ Collaboration. 

CV: cardiovascular. 

Dal-OUTCOMES: Dalcetrapib Outcomes trial. 

99mTc: tecnecio-99m 

DGAT-2: diacilglicerol aciltransferasa-2. 

DHA: ácido docosahexanoico. 

EAP: enfermedad arterial periférica. 

EAS: Sociedad Europea de Aterosclerosis. 

EC: enfermedad coronaria. 

ECV: enfermedad cardiovascular. 

EPA: ácido eicosapentaenoico. 

ERC: enfermedad renal crónica. 

ESC: Sociedad Europea de Cardiología. 

FATS: Familial Atherosclerosis Treatment Study. 

FIELD: Fenofibrate Intervention and Event Lowering in Diabetes. 

GIMC: grosor íntima-media carotídeo. 

GISSI-HF: Gruppo Italiano per lo Studio della Sopravvivenza nell’Infarto Miocardico-Effect of rosuvastatin in patients with chronic 
Heart Failure. 

                                                           
(4) Fuente: Rev Esp Cardiol. 2011;64(12):1168.e1-e60 
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GISSI-P: Gruppo Italiano per lo Studio della Sopravvivenza nell’Infarto Miocardico-Prevenzione. 

HATS: HDL-Atherosclerosis Treatment Study. 

HbA1c: glucohemoglobina. 

HDL: lipoproteína de alta densidad. 

HF: hipercolesterolemia familiar. 

HFC: hiperlipemia familiar combinada. 

HFHe: hipercolesterolemia familiar heterocigótica. 

HFHo: hipercolesterolemia familiar homocigótica. 

HHS: Helsinki Heart Study. 

HMG-CoA: hidroximetilglutaril coenzima A. 

HPS: Heart Protection Study. 

HPS2-THRIVE: Heart Protection Study 2 Treatment of HDL to Reduce the Incidence of Vascular Events. 

hs-CRP: proteína C reactiva de alta sensibilidad. 

HTG: hipertrigliceridemia. 

IC: insuficiencia cardiaca. 

ICP: intervención coronaria percutánea. 

IDL: lipoproteínas de densidad intermedia. 

ILLUMINATE: Investigation of Lipid Levels Management 

to Understand its Impact in Atherosclerotic Events. 

IM: infarto de miocardio. 

IMC: índice de masa corporal. 

IRT: insuficiencia renal terminal. 

JUPITER: Justification for the Use of Statins in Primary Prevention: an Intervention Trial Evaluating Rosuvastatin Study. 

LCAT: lecitinaciltransferasa. 

LDL: lipoproteína de baja densidad. 

LDLR: receptores de las lipoproteínas de baja densidad. 

LES: lupus eritematoso sistémico. 

Lp(a): lipoproteína (a). 

LPL: lipoproteinlipasa. 

MTP: proteína microsomal de transferencia. 

NICE: National Institute for Health and Clinical Excellence. 

NNT: número de pacientes que es necesario tratar. 

NYHA: New York Heart Association. 

OMS: Organización Mundial de la Salud. 

PCSK9: proproteína convertasa subtilisina kexina 9. 

PPAR: receptor activado de proliferador de peroxisoma. 

PPP: Pravastatin Pooling Project. 

PROCAM: Prospective Cardiovascular Munster study. 

PROSPER: Prospective Study of Pravastatin in the Elderly at Risk. 

PROVE-IT: Pravastatin or Atorvastatin Evaluation and Infection Therapy. 

RAAS: sistema renina-angiotensina-aldosterona. 

REVEAL: Randomized Evaluation of the Effects of Anacetrapib Through Lipid-modification. 

RRR: reducción relativa del riesgo. 

SCA: síndrome coronario agudo. 

SCORE: Systematic Coronary Risk Estimation. 

SEAS: Simvastatin and Ezetimibe in Aortic Stenosis. 

SHARP: Study of Heart And Renal Protection. 

TARGA: tratamiento antirretroviral de gran actividad. 

TFG: tasa de filtración glomerular. 

TG: triglicéridos. 

TNT: Treating to New Targets Trial. 

TRL: lipoproteína rica en triglicéridos. 

ULN: límite superior de la normalidad. 
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USF 1: factor 1 de transcripción (upstream stimulatory factor 1, de sus siglas en inglés). 

VA-HIT: Veterans Affairs High-density lipoprotein Intervention Trial. 

VIH: virus de la inmunodeficiencia humana. 

VLDL: lipoproteína de muy baja densidad. 
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