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A hipercolesterolemia familiar (HF) é uma doença hereditária 
comum que afeta o metabolismo lipídico; está associada a 
exposição prolongada a níveis altos de LDL‑colesterol e 
doença cardiovascular aterosclerótica prematura. A HF tem 
uma carga grande sobre os pacientes e seus parentes, devido 
aos anos de vida perdidos e, especialmente, por não ser 
diagnosticada como uma entidade.1

Apesar dos níveis altos de LDL-colesterol e mesmo após um 
evento aterosclerótico, uma grande proporção de indivíduos 
com HF permanece sem diagnóstico.2,3 Os critérios para o 
diagnóstico de HF são baseados em achados clínicos, história 
familiar, níveis de LDL-colesterol e exames genéticos (Simon 
Broome ou Dutch Lipid Clinic Network), ou nos níveis isolados 
de LDL-colesterol (US MED PED).4 No entanto, os fenótipos 
de HF podem variar, e a ausência de sinais físicos (15-30% 
dos pacientes com diagnóstico genético de HF apresentam 
xantomas ou arcos corneanos, e 5% possuem xantelasma) 
podem contribuir para o subdiagnóstico da HF.5-7

O exame genético com uso de um painel que inclui genes 
causadores de HF (LDLR, APOB, PCSK9 e LDLRAP-1) é a 
melhor abordagem para identificar caso - índice.1,4 Quando a 
triagem em cascata é proposta para uma família com um 
caso genético confirmado de HF, os custos desse programa 

de rastreamento são muito menores e são considerados uma 
intervenção custo-efetiva, que possibilita o diagnóstico e 
tratamento precoces dos familiares acometidos. Um problema 
com o rastreamento em cascata é como ter uma alta proporção 
de parentes aderindo ao programa de rastreamento.8-11

Silva-Souza, et al.,12 no artigo intitulado Preditores de 
Recrutamento Familiar em um Programa de Triagem Genética 
em Cascata para Hipercolesterolemia Familiar, identificaram 
os melhores preditores de triagem genética familiar, usando 
características derivadas de seus probandos.12 De janeiro de 
2011 a julho de 2015, 183 probandos (confirmados para 
HF por exames genéticos) tiveram seus familiares de 1º grau 
recrutados para o programa em cascata. A variável de resposta 
foi o número de parentes que aderiram ao recrutamento.13 
Variáveis do estudo foram produzidas a partir de características 
clínicas e socioeconômicas dos casos índice. Um modelo de 
regressão binomial linear negativo foi utilizado para testar 
os preditores. A origem de referência do local da triagem 
em cascata versus prevenção terciária, o colesterol LDL no 
caso‑índicee a história familiar foram preditores independentes 
para um número maior de indivíduos recrutados.

Há uma série de razões que reforçariam a necessidade e 
a importância de aderir a um programa de triagem genética 
em cascata. Os custos são menores do que quando um 
caso-índice é diagnosticado,10 é um preditor de doença 
coronariana,14 a adesão a fármacos hipolipemiantes pode 
ser aumentada, e o tratamento pode ser iniciado mais cedo 
na vida.14 Um acompanhamento estruturado dos indivíduos 
triados deve ser realizado para garantir tratamento precoce 
e contínuo. A maioria das preocupações relacionadas 
com a falta de adesão ao rastreamento está relacionada 
com a educação do paciente/parentes e com a inércia do 
médico. Estratégias para abordar essas questões e reduzir 
o ônus da doença aterosclerótica nessa população devem 
ser desenvolvidas.
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