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a saude publica e clinica da
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Em outubro de 2018, a FH Foundation, no seguimento da sua Cimeira Mundial anual, homenageou Roger Williams
MD, criador do rastreio em cascata, e celebrou o vigésimo aniversario da publica¢do do relatdrio da Organizagao
Mundial de Saude (OMS) sobre a hipercolesterolemia familiar (FH — Familiar Hypercholesterolemia), o disttrbio
genético mais comum que provoca a doenga cardiovascular aterosclerética prematura. Além disso, destacou ainda
as falhas na respetiva identificagdo e tratamento.* A FH apresenta uma incidéncia de cerca de 1:220-250 a nivel
mundial e provoca niveis elevados de colesterol lipoproteico de baixa densidade (LDL-c) ao longo da vida. (2, 3)
Sem tratamento, 50% dos homens afetados ira sofrer um ataque cardiaco até aos 50 anos de idade e 30% das
mulheres até aos 60 anos. A FH tem um padrao de hereditariedade autossémica dominante, ou seja, um
progenitor com um gene da FH tem 50% de hipdtese de transmiti-lo aos seus descendentes.

Desde a publicagdo do estudo da OMS em 1998, tém sido alcancados enormes progressos cientificos na
compreensao da FH a nivel genético, bem como da doenga cardiaca aterosclerética, e no desenvolvimento de
medicamentos que baixam os niveis de colesterol e previnem a ocorréncia de ataques cardiacos. No entanto,
muitas das recomendagdes prescientes do estudo da OMS permanecem por concretizar, especialmente as
recomendacgdes referentes a divulgacdo e a educagao do publico e da comunidade médica sobre a FH. Uma
das principais consequéncias desta falha tem sido o baixo nimero de diagndsticos, bem como de
tratamentos inadequados. Cerca de 90% das 34 milhdes de pessoas afetadas pela FH ndo foram
diagnosticadas e muitas das restantes pessoas ndo recebem um tratamento adequado, sofreram de doenga
cardiaca prematura ou est3o em risco de morte subita. %3

Desde a publicagdo do relatério da OMS, varios paises desenvolveram programas de cuidados da FH eficazes,
foram estabelecidos registos médicos referentes a FH e foram criados varios grupos de apoio a FH por todo o
mundo. O apoio dos governos tem sido um fator essencial para estes esforcos.* Os programas de testes
genéticos em cascata a familiares afetados, os modelos unificados de cuidados da FH ao longo da vida (que
incluem recursos médicos, de enfermagem, farmacologia, aconselhamento genético, nutricdo e psicologia) e
as diretrizes para cuidados da FH baseadas em indicios cientificos e de investiga¢do da rentabilidade sao
exemplos de programas que podem servir como modelos gerais para outros paises.

Apelo global a acao sobre a hipercolesterolemia familiar (FH)

34 milhdes de pessoas afetadas a nivel mundial | 90% sem diagndstico
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1 | AGLOBAL CALL TO ACTION A GLOBAL CALL TO ACTION | 1



Dada a necessidade continua da sensibilizacdo da FH por todo o mundo e informar as pessoas sobre os
progressos alcangados referentes a FH, a Federagdao Mundial do Coragdo e a FH Foundation formaram uma
parceria para reunir os autores originais, a comunidade internacional de doentes afetados pela FH, as
organizagGes de apoio a FH, especialistas médicos e cientificos da FH e os especialistas em saude publica para
desenvolver um novo conjunto de recomendagdes globais referentes a FH. As 11 recomendacgdes originais
foram revistas e consolidadas em 9 novas recomendac¢des de modo a refletir o progresso e as barreiras
cientificas dos cuidados da FH nas duas décadas anteriores. Em 2018, 40 paises contribuiram para este
esforco em eventos internacionais, a Cimeira Mundial da FH e a Conferéncia Mundial de Cardiologia, e
através da Internet, de modo a desenvolver as recomendac¢des apresentadas abaixo. O objetivo era criar um
documento utilizavel por paises de todo o mundo (independentemente da situagdo financeira) de modo a
melhorar o tratamento da FH.*

RECOMENDACOES DO APELO GLOBAL A ACAO*

Uma vez que a FH é pouco diagnosticada e tratada, a primeira recomendagédo é aumentar a sensibilizagdo
da doenga.

Sensibilizagao

E aconselhavel aumentar a sensibilizac3o da FH e da hipercolesterolemia grave e como um problema de satde
publica. Sem uma sensibilizagdo generalizada da necessidade de rastreio e tratamento desde a infancia, ndo é
possivel reduzir o risco de ASCVD nos 34 milhdes de estimados afetados por todo o mundo. A sensibiliza¢cdo
deve ser feita através de um grande conjunto de canais, incluindo o publico geral, as instituicdes de ensino
(publicas e médicas), a comunidade médica (incluindo cuidados primarios e de especialidade) e os sistemas de
prestacao de cuidados de satide. O dia anual de sensibilizagdo da FH é 24 de setembro.

Para melhorar os cuidados da FH, sdo necessdrios lideres experientes. Muitas organizagées de apoio a FH
parceiras de doentes e especialistas em contetdos cientificos sobre a FH cumprem esse papel.

Apoio

E muito importante estabelecer organizagdes de apoio regionais/nacionais focadas na implementacio das
presentes recomendacgdes. As organizacdes devem promover a parceria entre os doentes, os médicos e
outros profissionais de salde necessdrios para a prestacao de cuidados da FH. As organiza¢bes devem educar
e apoiar os doentes na procura de cuidados médicos. Cada pais deve desenvolver um conjunto de
ferramentas que permita compreender como é criada uma organizagdo de apoio, tais como: compreender as
varidveis da politica de cuidados de salde do governo, o processo de avaliagdo de tecnologias de salde, os
regulamentos dos governos interessados, apoio (incluindo contra a discriminagdo genética), comunicagdes,
disseminacgdo de informagdes e outros recursos basicos fundamentais, independentemente do nivel de
rendimento.

Modelos eficazes de identificacdo da FH, incluindo o rastreio de novos casos, a realizagdo de testes
genéticos ou a utilizagdo de critérios clinicos de diagndstico, existem e podem ser implementados.

Rastreio, teste e diagnostico

O rastreio da FH deve ser efetuado em conformidade com as condig¢des e as diretrizes especificas de cada
pais. O rastreio pode ser baseado nos niveis de colesterol (com niveis de limite adaptados a populagdo-
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alvo/regido) ou em testes genéticos positivos para um defeito na fungdo dos recetores de LDL. E
recomendavel utilizar uma combinagao de rastreios dos pais e das respetivas criangas e testes em cascata
dos familiares de primeiro e segundo grau de casos de referéncia devido a sua eficdcia. Uma vez que muitas
das pessoas afetadas pela FH cumprem os critérios fenotipicos, é possivel utilizar os mesmos como um passo
inicial para a adog¢do de programas de rastreio globais. Além disso, podem ser utilizados em zonas com
recursos limitados, onde as pessoas mais beneficiam com a realizagdo de testes genéticos. Deve existir uma
distribuicdo justa de recursos de rastreio e diagndstico ao longo da vida e de estratificagdo do risco desde a
infancia. Os interesses da crianga sdo prioritdrios, como é o caso de outras condi¢cdes genéticas semelhantes.

Os objetivos de tratamento da FH sdo baseados em indicios cientificos e assegurados por diretrizes de
prevengdo de doengas cardiovasculares a nivel mundial. Podem ser implementados por médicos e outros
prestadores de cuidados de satde.

Tratamento

O tratamento da FH para prevencao do desenvolvimento prematuro de ASCVD deve ser centrado nas
pessoas, acessivel e econdmico. Idealmente, o tratamento deve ter inicio durante a infancia e continuar ao
longo da vida.

As formas mais graves de FH em idade adulta com os valores de LDL-c > 10 mmol/L ou 400 mg/dl provocam
morbidade e mortalidade na infdncia e afetam as familias de forma significativa. Por conseguinte, os
cuidados prestados a estes doentes requerem recursos unicos.

FH grave e homozigdtica

Como um caso especial, devem ser criadas diretrizes separadas para a FH grave e homozigética, definida
como a presenca de colesterol LDL = 10 mmol/L (400 mg/dL) ou a variante de um gene patogénico em
qualquer gene relacionado com a FH em dois alelos diferentes. As diretrizes devem incluir estratégias de
identificacdo, diagndstico genético, diagndstico diferencial e gestdo médica (ASCVD secundaria e doenca
valvular adrtica). Sdo necessarios centros de diagndstico e gestdo especializados para esses doentes, de
modo a prestar os melhores cuidados possiveis. Os cuidados da FH grave e homozigética devem ser
fornecidos pelo governo.

Uma vez que a FH é uma condigdo genética que afeta todos os extratos geracionais e apresenta diversos
desafios em fases diferentes da vida, os cuidados devem ser prestados ao longo da vida dos doentes.

Cuidados baseados na familia

Desenvolva um plano de cuidados baseado na familia com oportunidades de envolvimento do doente e
tomadas de decisdo partilhadas ao longo da vida. O modelo de cuidados €, idealmente, aplicado através da
integracao de cuidados primarios e especializados, rastreio de familiares, consultas genéticas, apoio social,
profissionais de salide da comunidade e recursos especificos a fase da vida do doente (infancia, gravidez,
idade adulta, gestdo de morbidades, apoio psicoldgico).

Os registos de FH tém fornecido informacgées fundamentais sobre a historia natural da FH, incluindo
informagodes sobre a sensibilizagdo, o sucesso dos tratamentos e os resultados.
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Registos

Devem ser financiados registos de investigacdo nacionais e internacionais de FH para avaliar as praticas
atuais e identificar as falhas das diretrizes e da presta¢do de cuidados de saude, publicar métricas de
resultados para efeitos de monitorizacdo e normaliza¢do de cuidados, identificar areas de implementagao de
recursos no futuro, difusdo e definicdo de praticas recomendadas, e facilitar a sensibilizagdo e o rastreio da
FH. Se for exequivel, é recomenddvel adotar uma abordagem focada no doente, como uma plataforma de
inclusdo de dados e educac¢do do doente. A privacidade e a confidencialidade devem ser asseguradas pelos
prestadores de cuidados de saude, pelas organizagdes de apoio aos doentes e pelos processadores de dados.

E necessdrio aprendermos mais sobre a FH. Ndo apenas do ponto de vista médico e cientifico, mas também
sobre a identificacdo das melhores formas de melhorar os cuidados da FH nos sistemas de cuidados de
saude a nivel mundial.

Investigacao

Devem ser financiadas investigagdes sobre os fatores genéticos e ambientais que influenciam a manifestagdo
de disturbios lipidicos hereditarios, a sua histéria natural, o desenvolvimento de aterosclerose, as
intervengdes para travar o progresso da aterosclerose, a estratificagdo do risco, e a viabilidade, seguranga e
eficacia de medicamentos novos e existentes que baixem os niveis lipidicos.

A ciéncia da implementacgdo deve ser financiada de modo a definir sistemas de cuidados de saude integrados,
ideais, acessiveis e aceitaveis aplicdveis a estrutura regional relevante. A ciéncia da implementagao tem de
abordar a prestacdo de cuidados de saude através de diretrizes existentes baseadas em indicios em varios
niveis: governamental, social, infraestrutural e profissional.

Os cuidados da FH tém de ser acessiveis e valiosos para todos os intervenientes.

Custo/valor

As vantagens dos cuidados da FH, tanto para as familias como para a sociedade, incluindo o aumento da
esperanca de vida, o aumento do tempo de vida sem incapacidade e a prevenc¢do da perda de produtividade
devem ser compreendidas. Caso sejam considerados determinados modelos econémicos de prestagao de
cuidados de saude (ferramenta de avaliacdo de tecnologias de salde) para efeitos de avaliagdo do valor da
intervengao, os mesmos tém de ter a flexibilidade necessaria para serem utilizados em conformidade com as
circunstancias locais. Idealmente, os modelos sdo utilizados para calcular os anos de vida ajustados a
qualidade (QALY) ou outras métricas aceitdveis. Devem permitir a realizagdo de alteragdes no modelo (por
exemplo, custo de medicamentos e rastreio) ao longo do tempo. Os modelos devem incluir o nivel de
incidéncia, o método de rastreio (tipo de teste), o custo dos tratamentos (incluindo os eventos) e os
beneficidrios. Devem permitir uma delineagdo da poupanca de custos nos cuidados preventivos e a
identificacdo de individuos testados em cascata e que ndo tenham sido tratados, se aplicavel.

RESUMO

A comunidade internacional da FH estd ansiosa por implementar o apelo global a agdo em paises individuais.
O presente documento pode ser utilizado para desenvolver objetivos e métricas especificos para cada pais de
melhoria dos cuidados e da prevengao de ataques cardiacos por todo o mundo. Historicamente, a FH tem
ajudado a compreender as causas das doengas cardiacas e a desenvolver tratamentos de prevenc¢do para que
as pessoas nao tenham de sofrer as consequéncias de um ataque cardiaco. Se este esforgo global for bem
sucedido, serd possivel alcancar o objetivo médico de utilizagdo de recursos genéticos para salvar vidas.
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