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Hipercolesterolemia familiar

en deportistas de alto
rendimiento: una serie de casos
clinicos y una breve revision

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

Cuando los niveles cronicos de colesterol en la sangre supe-
ran los 200 mg/dl o los 5,172 mmol/l causan hipercoleste-
rolemia. Los niveles de colesterol total consisten en lipo-
proteinas de alta densidad (HDL) y lipoproteinas de baja
densidad (LDL). Los niveles altos de LDL aumentan el riesgo
de enfermedad cardiovascular (ECV) y la HDL esta relacio-
nada con un sistema cardiovascular saludable. La presencia
de altos niveles de triglicéridos en la sangre eleva el riesgo
de complicaciones cardiovasculares. Existen dos tipos de
hipercolesterolemia: primaria y secundaria. La primaria
esta relacionada con trastornos genéticos y la secundaria es
causada por patologias de otros sistemas, como el hepati-
co, el endocrino o el renal. Los nifios no estan excluidos de
esta patologia y, por lo general, la hipercolesterolemia
temprana o familiar (HF) esta relacionada con la predispo-
sicion genética. Debe tratarse en edades tempranas, por-
que existe una relacion directa entre los niveles crénicos de
colesterol elevado y la enfermedad coronaria (cardiopatia
coronaria, CC) en la edad adulta'. Las personas con niveles
elevados de colesterol total (> 200 mg/dl) tienen aproxima-
damente el doble de riesgo de CC que las que presentan
niveles optimos (< 180 mg/dl)?. Se ha demostrado que la
reduccion del colesterol sérico puede reducir el riesgo
de CC; por ejemplo, las reducciones de alrededor de
0,6 mmol/l pueden reducir la incidencia de cardiopatia is-
quémica en un 54% a los 40 afios, reduciéndose al 19% a los
80 anos de edad®. Una reduccion en el colesterol total se
considera el estandar de oro en la medicina cardiovascular
preventiva®.

Actualmente las estatinas, inhibidores de la hidroxilasa-
glutaril-CoA reductasa, son el medicamento mas efectivo
para reducir las altas concentraciones de LDL en la sangre.
El tratamiento con estatinas suele estar relacionado con

afecciones musculares como mialgia, debilidad, calambres,
que podrian comprometer el tratamiento. Se ha descrito
que la incidencia de mialgia puede llegar al 25% de los suje-
tos® y causar debilidad muscular® durante el tratamiento
con estatinas. Otro estudio mostré que el tratamiento dia-
rio con estatinas no tuvo ningun efecto sobre la fuerza mus-
cular o el rendimiento del ejercicio en sujetos sanos’, pero
aumento significativamente la frecuencia de mialgia. Hay
varios articulos que describen los beneficios del ejercicio
para mejorar el perfil lipidico. Ademas, Aadahl et al.® infor-
maron acerca de las asociaciones significativas entre activi-
dad fisica y mejora en el colesterol total, el colesterol LDL,
el colesterol HDL y los triglicéridos entre 4.039 participan-
tes en un estudio de seguimiento de 5 afos. Kesaniemi et
al.? reportaron que los beneficios de la actividad fisica au-
mentan el colesterol HDL (4,6% de mediana), pero los efec-
tos del colesterol LDL y los triglicéridos se reportaron como
inconsistentes después de revisar 51 articulos. Hay que te-
ner en cuenta que los términos «actividad fisica» y «ejerci-
cio» suelen confundirse', cuando, de hecho, representan
dos ideas diferentes. «Actividad fisica» se refiere a cual-
quier movimiento del cuerpo generado por los misculos es-
queléticos que siempre produce un gasto de energia (expre-
sado en kilocalorias) y que incluye una amplia gama de
actividades diarias, profesionales y de ocio. «Ejercicio», en
cambio, se refiere a una actividad fisica planificada o es-
tructurada, realizada por un motivo, y puede ser ejercicio
aerobico, entrenamiento de resistencia o entrenamiento
combinado aerdbico y de resistencia'. Es muy raro que los
deportistas de alto rendimiento presenten colesterol eleva-
do, pero existen varios casos de hipercolesterolemia fami-
liar en atletas profesionales y deben tratarse con estatinas
en edades tempranas. Sinzinger y O’Grady'? concluyeron
que la gran mayoria de atletas profesionales con HF grave
no toleran ninguna de las estatinas disponibles. Nos gustaria
discutir acerca de los siguientes dos casos de HF en dos jo-
venes jugadores de futbol de la escuela de ftbol de élite.

Caso 1

Un nino de 11 afos, estudiante de la escuela primaria, fue
diagnosticado de hipercolesterolemia con colesterol total
350 mg/dl y colesterol LDL de 250 mg/dl. La exploracion
fisica no revel6 ningun estigma fisico de hipercolesterole-
mia (arcus senilis corneae, xantoma o xantoma tendinoso).
La historia familiar del paciente era notable: su padre tenia
hipercolesterolemia y su abuelo tenia una enfermedad co-
ronaria prematura. La ecografia bilateral de la arteria caro-
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tida mostrod grosor intima-media y sin placas. La prueba de
esfuerzo cardiaco del paciente no mostré cambios isquémi-
cos y el ecocardiograma mostré una valvula adrtica normal,
sin regurgitacion o estenosis adrtica. Debido a la historia
clinica del paciente, tras los analisis del laboratorio y del
analisis genético se le diagnostico hiperlipidemia tipo Ila de
HF heterocigota monogénica con mutacién LDLR. El pacien-
te siguié un tratamiento médico con atorvastatina 20 mg/
dia y modificaciones dietéticas, y después de 2 afios sus ni-
veles de colesterol y colesterol LDL se situaron en 228 y
172 mg/dl, respectivamente. La prueba de esfuerzo cardia-
co del paciente no mostré cambios isquémicos. Juega en la
escuela de fatbol de élite (323 h de exposicion al futbol por
temporada) y nunca ha presentado mialgia, debilidad mus-
cular u otros efectos secundarios relacionados con los sinto-
mas de las estatinas.

Caso 2

Estudiante de secundaria de 16 anos, residente de una es-
cuela de fltbol de élite, que a los 7 anos fue diagnosticado
de HF. Se presento su historia familiar: su padre y dos her-
manos mayores fueron diagnosticados de HF y seguian tra-
tamiento con estatinas. Debido a los antecedentes familia-
res del paciente, se le diagnostico hiperlipidemia tipo Ila de
HF heterocigota. Se sometio a los tratamientos con atorvas-
tatina 20 mg/dia, y el ultimo nivel de colesterol y de coles-
terol DL fue de 187 y 135 mg/dl, respectivamente. Durante
la ultima temporada el paciente tuvo dos episodios de sin-
cope vasovagal (SVV) y, debido a la historia de HF, fue estu-
diado con prueba de esfuerzo cardiaco, ecocardiograma,
imagen cardiaca de resonancia magnética (RM), prueba de
monitorizacion de Holter y test de tabla basculante (TTB).
EL TTB fue positivo y confirmo el diagnostico sospechado de
SVV; el resto de las pruebas fueron normales. Durante sus
primeros afnos en la escuela de futbol de alto rendimiento
presentd varias lesiones musculares y tendinosas, probable-
mente relacionadas con el proceso de adaptacion a un volu-
men de entrenamiento elevado y no con el tratamiento con
estatinas, porque en realidad no presenta sintomas muscu-
lares ni tendinosos después de ser sometido a ejercicios
preventivos diarios y estar siguiendo la terapia con atorvas-
tatina.

Discusion

Hay muy pocas publicaciones relacionadas con HF en atle-
tas de alto rendimiento. La HF es un trastorno genético
autosoémico dominante que produce elevaciones del coles-
terol LDL". Los altos niveles de LDL circulantes conducen al
rapido desarrollo de la enfermedad cardiovascular ateros-
clerdtica (ECA)™. Investigaciones recientes sugieren que el
diagnostico de HF es bastante comUn en pacientes hospita-
lizados con sindromes coronarios agudos prematuros
(SCA)™. La HF debe ser tratada para reducir los niveles de
colesterol LDL circulantes para disminuir el riesgo de ECA.
Las estatinas son los agentes hipolipemiantes mas exitosos
y mas usados; su eficacia para reducir significativamente
los niveles de colesterol LDL, el riesgo de enfermedad car-

diovascular (REC), la morbilidad y la mortalidad cardiovas-
cular ha sido demostrada mediante ensayos clinicos aleato-
rizados y mediante un metaanalisis. El metaanalisis de 20
estudios de intervencion con estatinas en monoterapia
mostro que cada reduccion de 1 mmol/l en colesterol LDL
estaba relacionada con una reduccion del 20% en el riesgo
de ECV'®, Esta documentado que las estatinas aumentan los
problemas musculares leves, como mialgia, debilidad o ca-
lambres. La incidencia de mialgia durante el tratamiento
con estatinas puede variar del 1%" al 27%'8. Otra investiga-
cion concluyo que 80 mg de atorvastatina al dia no afecta-
ban la fuerza muscular o el rendimiento del entrenamiento
en sujetos sanos, pero aumentaban significativamente la
frecuencia de mialgia’. Finalmente, esa podria ser la razon
por la cual los deportistas no toleran el tratamiento con
estatinas; por ejemplo, Sinzinger y O’Grady' observaron
que solo 6 de los 22 deportistas toleraban al menos una
estatina, y posiblemente porque esta poblacion estaba mas
alerta de las posibles lesiones musculares. La dieta para
reducir el colesterol se puede prescribir a los deportistas y
sera bien tolerada, pero en realidad la efectividad de las
dietas para reducir el colesterol o cualquier otra sugeren-
cia de intervenciones dietéticas (acidos grasos omega 3,
esterol o estanoles vegetales, proteina de soja, fibras die-
téticas) para la hipercolesterolemia familiar, sin combina-
cion con la terapia con medicamentos, es dudosa, porque
se requiere un mayor nimero de ensayos controlados alea-
torios y paralelos para conocer los beneficios potenciales
de esta intervencion®.

En los casos descritos los jugadores de futbol con HF fue-
ron tratados con atorvastatina; uno de los deportistas nun-
ca presento lesiones musculares y otro sufrid lesiones leves
de tenddn y problemas musculares. Luego introdujimos
ejercicios preventivos de lesiones y el control de cargas de
entrenamiento, y después de varios meses dejo de presen-
tar problemas. El tratamiento diario con estatinas no fue
suspendido. Los deportistas menores de 40 ahos que mue-
ren subitamente durante la practica deportiva tienen mas
probabilidades de haber tenido una cardiomiopatia hiper-
trofica. Sin embargo, es probable que algunos deportistas
jovenes que mueren sUbitamente durante la practica de-
portiva hayan tenido una enfermedad coronaria grave como
resultado de la hipercolesterolemia familiar. Nuestra opi-
nion es que a todos los atletas profesionales con HF se les
debe recomendar el tratamiento con estatinas para reducir
las concentraciones de colesterol LDL en la sangre y el ries-
go de ECV. Los trastornos musculares se pueden controlar
con un programa de ejercicios preventivos o control de car-
gas de entrenamiento, o modificando la terapia con estati-
nas. Sin embargo, en el deporte profesional la buena per-
cepcion del bienestar es muy importante, por lo que la
mayoria de los deportistas profesionales probablemente no
sigan las recomendaciones del tratamiento con estatinas'?,
pero el objetivo de los médicos deportivos sera convencer a
los atletas a cuidar de su salud, del bienestar y del buen
rendimiento.
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