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Hipercolesterolémia familiar
en esportistes d’alt nivell:

una serie de casos clinics i una
breu revisio

Familiar hypercholesterolemia in high
performance athletes: A case series
and short clinical review

Quan els nivells cronics de colesterol a la sang superen els
200 mg/dl o els 5,172 mmol/l, causen hipercolesterolémia.
Els nivells de colesterol total consisteixen en lipoproteines
d’alta densitat (HDL) i lipoproteines de baixa densitat
(LDL). Els nivells alts d’LDL augmenten el risc de malaltia
cardiovascular (MCV) i UHDL es relaciona amb un sistema
cardiovascular saludable. La preséncia de nivells alts de tri-
glicérids a la sang eleva el risc de complicacions cardiovas-
culars. Hi ha dos tipus d’hipercolesterolémia: primaria i
secundaria. La primaria esta relacionada amb trastorns ge-
nétics i la secundaria és causada per patologies d’altres sis-
temes, com "hepatic, I’endocri o el renal. Els nens no estan
exclosos d’aquesta patologia, i generalment la hipercoles-
terolémia primerenca o familiar (HF) esta relacionada amb
la predisposicié genetica. Ha de ser tractada des de molt
jove, perqueé hi ha una relacio directa entre el nivell cronic
de colesterol elevat i la malaltia coronaria (cardiopatia co-
ronaria [CC]) a 'edat adulta’. Les persones amb nivells ele-
vats de colesterol total (> 200 mg/l) tenen aproximadament
el doble de risc de CC que les que tenen nivells optims
(< 180 mg/dl)?. Ha estat demostrat que la reduccio del co-
lesterol seric pot reduir el risc de CC; per exemple, les re-
duccions al voltant de 0,6 mmol/l poden reduir la incidén-
cia de cardiopatia isquémica en un 54% als 40 anys, i es
redueixen al 19% als 80 anys®. Una reducci6 del colesterol
total es considera ’estandard d’or de la medicina cardio-
vascular preventiva“.

Actualment les estatines, inhibidors de la hidroxilasa-
glutaril-CoA reductasa, son el medicament més efectiu per
reduir les concentracions elevades d’LDL a la sang. El trac-
tament amb estatines sol estar relacionat amb afeccions
musculars com la mialgia, feblesa, rampes, que podrien
comprometre el tractament. S’ha descrit que la incidencia

de mialgia pot arribar al 25% dels subjectes® i causar feblesa
muscular® durant el tractament amb estatines. Un altre es-
tudi demostra que el tractament diari amb estatines no tin-
gué cap efecte sobre la forca muscular o el rendiment de
’exercici en subjectes sans’, pero augmenta significativa-
ment la freqliéncia de mialgia. Hi ha diversos articles que
descriuen els beneficis de ’exercici per millorar el perfil
lipidic. Amés, Aadahl et al. ® van informar sobre les associa-
cions significatives entre activitat fisica i la millora del co-
lesterol total, el colesterol LDL, el colesterol HDL i els tri-
glicérids entre els 4.039 participants d’un estudi de
seguiment de 5 anys. Kesaniemi et al.’ van reportar que els
beneficis de U’activitat fisica augmenten el colesterol HDL
(4,6% de mitjana), pero els efectes del colesterol LDL i els
triglicérids es van descriure com a inconsistents després
d’haver revisat 51 articles. Hem de saber que els termes
«activitat fisica» i «exercici» solen confondre’s', tot i que,
de fet, representen dues idees diferents. «Activitat fisica»
es refereix a tot moviment del cos generat pels musculs
esquelétics que sempre produeix una despesa energética
(expressada en kilocalories), i que inclou una gamma am-
plia d’activitats diaries, professionals i de lleure. «Exerci-
ci», en canvi, es refereix a una activitat fisica planificada o
estructurada, realitzada per un motiu, i pot ser aerobic,
entrenament de resisténcia o entrenament combinat aero-
bic i de resisténcia''. Es molt rar que els esportistes d’alt
rendiment presentin colesterol elevat, pero hi ha diversos
casos d’hipercolesterolemia familiar en esportistes profes-
sionals i han de ser tractats amb estatines en edats prime-
renques. Sinzinger i O’Grady' van concloure que la gran
majoria d’esportistes professionals amb HF greu no toleren
cap de les estatines disponibles. Ens agradaria discutir els
dos casos seglients d’HF de dos jugadors de futbol joves de
’escola de futbol d’elit.

Cas 1

Un nen d’11 anys, estudiant d’escola primaria, fou diagnosti-
cat d’hipercolesterolemia amb un colesterol total de 350 mg/
dli LDL de 250 mg/dl. Lexploracio fisica no revela cap estig-
ma fisic d’hipercolesterolémia (arcus senilis corneae, xanto-
ma o xantoma tendinds). La historia familiar del pacient era
notable: el seu pare tenia hipercolesterolémia i ’avi tenia
una malaltia coronaria prematura. L’ecografia bilateral de
’artéria carotida mostra grossaria intima-media i sense pla-
ques. La prova d’esforc cardiac del pacient mostra canvis
isquemics i ’ecocardiograma mostra una valvula aortica nor-
mal, sense regurgitacio o estenosi aortica. Degut a la historia
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clinica del pacient, a les analisis de laboratori i a ’analisi
genética va ser diagnosticat d’hiperlipidemia de tipus lla
d’HF heterozigotica monogenica amb mutacié LDLR. El pa-
cient segui un tractament médic d’atorvastatina 20 mg/dia i
modificacions dietetiques, i després de 2 anys els nivells de
colesterol total i de colesterol LDL se situaren en 228 i
172 mg/dl, respectivament. La prova d’esfor¢ cardiaca del
pacient no mostra canvis isquemics. Juga a ’escola de futbol
d’elit (323 h d’exposicio al futbol per temporada) i no ha
presentat mai ni mialgia, ni feblesa muscular o altres efectes
secundaris relacionats amb els simptomes de les estatines.

Cas 2

Estudiant de secundaria de 16 anys, resident a ’escola de
futbol d’elit, que als 7 anys fou diagnosticat d’HF. Es pre-
senta la seva historia familiar: el seu pare i els dos germans
grans foren diagnosticats d’HF i seguien un tractament amb
estatines. Degut als antecedents familiars del pacient, se li
diagnostica hiperlipidémia de tipus lla d’HF heterozigotica.
Se’l va sotmetre als tractaments amb atorvastatina 20 mg/
dia, i U’Gltim nivell de colesterol total i colesterol LDL que
tingué fou de 187 i 135 mg/dl, respectivament. Durant
’ultima temporada el pacient tingué dos episodis de sinco-
pe vasovagal (SVV) i, degut a la historia d’HF, fou estudiat
amb una prova d’esfor¢ cardiaca, ecocardiograma, imatge
cardiaca de ressonancia magnetica (RM), prova de monito-
ratge d’Holter i test de basculacio (Tilt test). El test de
basculacio fou positiu i confirma el diagnostic de sospita
d’SVV; la resta de les proves foren normals. Durant els pri-
mers anys a ’escola de futbol d’alt rendiment presenta di-
verses lesions musculars i tendinoses, probablement rela-
cionades amb el seu procés d’adaptaci6 a un volum
d’entrenament elevat i no amb el tractament amb estati-
nes, perqué en realitat no presenta simptomes musculars ni
tendinosos després de ser sotmés a exercicis preventius i
seguir la terapia amb atorvastatina diariament.

Discussio

Hi ha molt poques publicacions relacionades amb UHF en
esportistes d’alt rendiment. L’HF és un trastorn genétic au-
tosomic dominant que produeix elevacions del colesterol
LDL". Els nivells alts d’LDL circulants condueixen al desen-
volupament rapid de la malaltia cardiovascular aterosclero-
tica (MCA)™. Investigacions recents suggereixen que el diag-
nostic d’HF és forca comu en els pacients hospitalitzats
amb sindromes coronaris aguts prematurs (SCA)™. L’HF ha
de ser tractada per reduir els nivells de colesterol LDL cir-
culants per disminuir el risc d’MCA. Les estatines son els
agents hipolipemiants més exitosos i més emprats; la seva
eficacia per reduir significativament els nivells d’LDL, el
risc de malaltia cardiovascular (RMC), la morbiditat i la
mortalitat cardiovascular ha estat demostrada mitjancant
assaigs clinics controlats i mitjancant metaanalisi. La me-
taanalisi de 20 estudis d’intervencié amb estatines en mo-
noterapia mostra que cada reduccié de 1 mmol/l en LDL
estava relacionada amb una reduccié del 20% en el risc
d’MCV’¢, Esta documentat que les estatines augmenten les

malalties musculars lleus, com mialgia, feblesa, rampes. La
incidencia de mialgia durant el tractament amb estatines
pot variar de I’1%' al 27%'. Una altra investigacié conclo-
gué que 80 mg d’atorvastatina al dia no afectaven la forca
muscular o el rendiment en U’exercici de subjectes sans,
pero augmentaven significativament la freqiiéncia de mial-
gia’. Finalment, aquesta podria ser la radé per la qual els
esportistes no toleren el tractament amb estatines; per
exemple, Sinzinger i O’Grady' observaren que només 6 de
22 esportistes toleraven almenys una estatina, i possible-
ment perqué aquesta poblacio estava més alerta de les pos-
sibles lesions musculars. La dieta per reduir el colesterol es
pot prescriure als esportistes i és ben tolerada, pero en
realitat U'efectivitat de les dietes per reduir el colesterol o
qualsevol altre suggeriment d’intervencions dietétiques
(acids grassos omega 3, esterol o estanols vegetals, protei-
nes de soja, fibres dietetiques) per a la hipercolesterolémia
familiar, sense combinacié amb la terapia amb medica-
ments, és dubtosa, perquée ens cal un major nombre d’as-
saigs clinics controlats i paral:lels per conéixer els beneficis
potencials d’aquesta intervencio™.

En els casos presentats els jugadors de futbol amb HF fo-
ren tractats amb atorvastatina; un dels esportistes no pre-
senta cap lesié muscular i un altre sofri lesions lleus de ten-
doé i problemes musculars. Després vam introduir exercicis
preventius de lesionsiel control de carregues d’entrenament,
i després de diversos mesos, deixa de presentar problemes.
El tractament diari amb estatines no fou suspés. Els espor-
tistes menors de 40 anys que moren sobtadament durant la
practica esportiva tenen més probabilitats d’haver tingut
una cardiomiopatia hipertrofica. Tanmateix, es probable
que alguns esportistes joves que moren sobtadament durant
la practica esportiva hagin tingut una malaltia coronaria
greu com a resultat de la hipercolesteroléemia familiar. Pen-
sem que a tots els esportistes professionals amb HF se’ls ha
de recomanar el tractament amb estatines per reduir les
concentracions de colesterol LDL a la sang i el risc d’MCV. Els
trastorns musculars es poden controlar amb un programa
d’exercicis preventius o control de carregues d’entrenament
o modificacio de la terapia amb estatines. Aixo no obstant,
a Uesport professional la bona percepcié del benestar és
molt important, per la qual cosa la majoria d’esportistes
professionals probablement no segueixen les recomanacions
del tractament amb estatines'?, pero ’objectiu dels metges
esportius ha de ser convencer els atletes a tenir cura de la
seva salut, del benestar i del bon rendiment.
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