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O colesterol, popularmente desi-
gnado por “gordura” é, na lingua-
gem daBioquímica, um esterol. O

colesterol é um elemento essencial ao or-
ganismo, uma vez que é um componente
fundamental das membranas das células,
sendo, também, um precursor de algumas
hormonas como, porexemplo, datestoste-
rona, assim como da vitamina D, esta úl-
tima importante para a fixação do cálcio
pelo organismo. Para além disso, o coles-
terol é, também, necessário para a produ-
ção de ácidos biliares, essenciais àdigestão
dos alimentos.

Devido àsuanaturezabioquímicao co-
lesterol, parasertransportado pelo plasma
na corrente sanguínea, tem de associar-se
aproteínas, formando partículas esféricas
que se designam por lipoproteínas. Exis-
tem vários tipos de lipoproteínas, que são
classificadas de acordo com asuadensida-
de. As duas principais lipoproteínas usa-
das para diagnóstico dos níveis de coles-
terol são as lipoproteínas de alta densida-
de (”High Density Lipoproteins”- HDL) e
as de baixadensidade (”LowDensityLipo-
proteins”- LDL). As lipoproteínas de alta
densidade (HDL) conduzem o colesterol
dacorrente sanguíneaao fígado, onde este
é reciclado ou eliminado do organismo.
Usa-se, na linguagem popular, o termo
“colesterol bom” para referir as HDL, que
estão associadas a um efeito protector so-
bre as artérias. Em contrapartida, as lipo-
proteínas de baixa densidade (LDL), que
conduzem o colesterol para as células, são
frequente designadas de “colesterol mau”
porque, quando presentes em concentra-
ção elevada, depositam-se na parede das
artérias, tornando-as rígidas e estreitas e
dando lugar à aterosclerose.

A aterosclerose que se caracteriza pelo
espessamento da parede das artérias, é a
principal causa de patologia cardiovascu-
lar, sendo uma doença multifactorial ex-
tremamente complexa, que envolve pro-
cessos inflamatórios e oxidativos, poden-
do-se manter-se sem sintomas, durante
décadas.

Quando se tem o colesterol-LDL ele-
vado no plasma, este pode, tal como já re-
ferido, acumular-se nacamadaíntimados
vasos sanguíneos, onde vão ocorrer vários
processos complexos, que vão levar à for-
mação estruturas que se denominam de

Aterosclerose e doença
cardiovascular
O problema do colesterol elevado

ateromas. Os ateromas são placas, com-
postas especialmente por colesterol e teci-
do fibroso, que se formam na parede dos
vasos sanguíneos e que levam, progressi-
vamente, à diminuição do diâmetro do
mesmo, podendo chegar àobstrução total.

A Hipercolesterolemia Familiar (HF)
é uma patologia genética do metabolismo
do colesterol. Os indivíduos afectados
apresentam níveis de colesterol LDL mui-
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A aterosclerose é a principal
causa de patologia cardiovascular.
A Hipercolesterolemia Familiar
é uma doença genética,
e um factor de risco
para a aterosclerose

No decorrer do projecto sobre aterosclerose nos Açores, financiado
pela SRCTE e liderado pela Doutora Manuela Lima, na Universidade
dos Açores, foram estudados  açorianos das ilhas de São Miguel,
Graciosa e Flores. Os participantes foram caracterizados para oito
marcadores genéticos. Os resultados deste estudo foram publicados,
durante este ano na revista científica “Annals of Human Biology”.
Recentemente iniciou-se o estudo genético da Hipercolesterolemia
Familiar na população Açoriana.

Estudo da aterosclerose
na Universidade dos Açores

to elevados; o colesterol LDL deposita-se
nos tendões e na pele, formando xanto-
mas. O colesterol LDL é também deposi-
tado nas artérias, levando ao aparecimen-
to de aterosclerose prematura e resultan-
do num aumento da morbilidade e
mortalidade devido adoençacardiovascu-
lar. Aproximadamente 85% dos homens e
50% das mulheres com HF sofreráum en-
farte do miocárdio antes dos 65 anos de
idade, caso não sejam identificados e su-
jeitos a medidas preventivas apropriadas.

AHF surge em duas formas. Assim, se o
gene alterado for herdado apenas de um
dos pais, os indivíduos afectados têm ha-
bitualmente valores de colesterol total aci-
ma dos 300 mg/dL e valores de triglicéri-
dos dentro danormalidade. Estaformada
doença afecta 1 indivíduo em cada 500, o
que atornanumadas patologias genéticas
mais comuns. Por outro lado, se o gene al-
terado for herdado de ambos os pais, a
doença tem uma forma mais grave, mas
também muito rara. Estes doentes apre-

sentam valores de colesterol total entre os
600 e os 1000 mg/dL e desenvolvem doen-
ça cardiovascular na primeira década de
vida. Esta forma da doença afecta 1 indi-
víduo em um milhão.

Do ponto de vista molecular, a HF é
maioritariamente causada por mutações
no gene LDLR, cujafunção é aremoção do
colesterol-LDL do plasma, cedendo-o ao
fígado para aí ser processado. Até ao mo-
mento, mais de 1200 mutações diferentes
que se distribuem ao longo de todo o gene
já foram identificadas mundialmente.

A identificação molecular dos indiví-
duos afectados é fundamental para a pre-
venção primária desta doença, o que pode
contribuir para a redução da morbilidade
e mortalidade por doença cardiovascular,
já que permite a correcta identificação da
patologiaem idades mais jovens e o subse-
quente aconselhamento e aadopção de um
estilo de vida mais saudável, bem como a
introdução precoce de terapêutica farma-
cológica adequada. 


O Estudo Português de Hipercolesterolemia Familiar,
liderado pela Doutora Mafalda Bourbon, no Instituto
Nacional de Saúde Dr. Ricardo Jorge (INSA), tem como
objectivo geral a realização de um estudo epidemiológico
para a determinação da prevalência e distribuição
desta patologia em Portugal. Até ao momento já foram
identificados molecularmente 1 indivíduos,
na população do continente português e ilha Madeira.

Estudo Português
de Hipercolesterolemia Familiar
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