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El diagndstico genético es el unico medio defi-
nitivo para confirmar la presencia de la Hiperco-
lesterolemia Familiar.

No solo establece el diagnostico definitivo de la
enfermedad, sino que posibilita la identificacion
de otros familiares afectados.

Ademas, aporta datos para el manejo clinico de
los pacientes sea el diagndstico genético positi-
Vo 0 negativo para Hipercolesterolemia Familiar.

Para realizar esta prueba y obtener el perfil ge-
nético, es suficiente con una simple muestra de
saliva.

Las pruebas genéticas deben realizarse siem-
pre en servicios médicos que garanticen la cali-
dad del servicio y bajo recomendacion médica.

No supone riesgo alguno para el paciente y
como en cualquier otra prueba, los datos mé-
dicos recogidos son de caracter confidencial y
estan protegidos segun la legislacion vigente.
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j o Estudio genético para el diagndéstico de la
Hipercolesterolemia Familiar

La Hipercolesterolemia Familiar es un trastorno
genético frecuente, que se manifiesta por nive-
les elevados de colesterol LDL en la sangre.

Los individuos con esta patologia son conside-
rados pacientes de alto riesgo cardiovascular,
puesto que suelen presentar enfermedades
cardiovasculares a edad temprana (<55 anos),
tales como infarto de miocardio e ictus.

La posibilidad del diagndstico precoz de esta
enfermedad, permite instaurar un tratamiento
preventivo personalizado para enlentecer su
avance.

Lipid inCode analiza los genes de interés liga-
dos a Hipercolesterolemia Familiar, Hipercoles-
terolemia Autosémica Recesiva y Deficiencia
en Lipasa Acida Lisosémica, y los caracteriza a
nivel funcional.

Analiza también:

-Farmacogenética: respuesta a la simvastatina
-Riesgo genético cardiovascular
-Hipercolesterolemia de causa poligénica
-Riesgo de altos niveles plasmaticos de Lp(a)

Gracias a esta vision mas amplia, el médico
especialista adapta de manera personalizada
el tratamiento del paciente para conseguir me-
jores resultados, pudiendo identificar con mas
precision el riesgo cardiovascular y evidenciar
una hipercolesterolemia primaria aunque el
diagndstico genético de los genes clasicos sea
negativo.
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El diagnostic genetic és I'inic mitja definitiu per
confirmar la presencia de la Hipercolesterole-
mia Familiar.

No només estableix el diagnostic definitu de la
malaltia, sino que possibilita la identificacio d’al-
tres familiars afectats.

A més, aporta dades pel tractament clinic dels
pacients sigui el diagnostic genetic positiu o ne-
gatiu per Hipercolesterolemia Familiar.

Per realitzar aquesta prova i obtenir el perfil
genétic, és suficient amb una simple mostra de
saliva.

Les proves genetiques s’han de fer sempre en
serveis medics que garanteixin la qualitat del
servei i sota recomanacié médica.

No suposa cap risc per al pacient i com en qual-
sevol altra prova, les dades mediques recollides
son de caracter confidencial i estan protegides
segons la legislacio vigent.
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ﬂEstudi genetic per al diagnostic de la
Hipercolesterolemia Familiar

La Hipercolesterolemia Familiar és un trastorn
genetic freqlent, que es manifesta per nivells
elevats de colesterol LDL en sang.

Les persones amb aquesta patologia sén consi-
derades pacients d’alt risc cardiovascular, donat
que solen presentar malalties cardiovasculars
prematures (<55 anys), com infart de miocardi
oictus.

La possibilitat del diagnostic preco¢ d’aquesta
malaltia permet instaurar un tractament perso-
nalitzat per alentir el seu avang.

Lipid inCode analitza els gens d’interes lligats
a Hipercolesterolemia Familiar, Hipercoleste-
rolemia Autosomica Recessiva i Deficiencia en
Lipasa Acida lisosomal, i els caracteritza a nivell
funcional.

A més, analitza també:

-Farmacogeneética: resposta a la simvastatina
-Risc genétic cardiovascular
-Hipercolesterolemia de causa poligenica
-Risc d’alts nivells plasmatics de Lp(a)

Gracies a aquesta visi6 més amplia, el metge
especialista adapta de manera personalitzada
el tractament del pacient per aconseguir millors
resultats, podent identificar amb més precisio
el risc cardiovascular i evidenciar una hiperco-
lesterolemia primaria encara que el diagnostic
genetic dels gens classics sigui negatiu.
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