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Varén de 66 afios con enfermedad coronaria remi-
tido a nuestra Unidad de Lipidos en octubre de 1997
por hipercolesterolemia refractaria al tratamiento.
Tenia historia familiar florida de enfermedad vascu-
lar prematura, con padre fallecido por infarto de
miocardio a los 44 afios y hermana de 70 afios con
hipercolesterolemia y enfermedad vascular en 2 terri-
torios (coronario y periférico) a los 61 afos. Tenia
un tnico hijo de 16 afios que presentaba cifras de
colesterol de 250 mg/dl. El paciente presentaba angi-
na de esfuerzo desde los 56 afios, controlada con an-
tianginosos hasta los 65 afios, cuando se efecttia an-
giografia coronaria que muestra lesiones oclusivas
de 2 vasos, por lo que se realiza una cirugia de re-
vascularizacion con pontaje aortocoronario de 2 va-
sos. Desde entonces estd asintomatico. Ha tenido
siempre un estilo de vida muy sano (es profesor de
educacion fisica), con ejercicio fisico continuado,
dieta saludable, indice de masa corporal < 25 kg/m?
y no era fumador. En la exploracion fisica presenta-
ba unos tendones de Aquiles de aspecto y tamafio
normales. Estaba en tratamiento con 40 mg/dia del
simvastatina, y su perfil lipidico fue: colesterol total
298 mg/dl, colesterol unido a lipoproteinas de baja
densidad (LDL) 226 mg/dl, colesterol unido a lipo-
proteinas de alta densidad 53 mg/dl y triglicéridos
97 mg/dl. Con el diagnéstico de sospecha de hiper-
colesterolemia familiar (HF) heterocigota, se efectud
un estudio ecogréfico de los tendones de Aquiles,
que objetivd un aumento del grosor del didmetro
longitudinal del tend6n de Aquiles con pérdida de su
estructura fibrilar homogénea (en comparacién con
un tendén de Aquiles normal en la fig. 1) y un area
hipoecoica en su interior compatible con un xanto-
ma interno, obviamente no aparente en la superficie
externa del tendén (fig. 2). El estudio genético con-
firm¢ el diagnéstico clinico de HF al demostrar la
presencia de una mutacion del tipo alelo nulo (1045
del C) en el gen del receptor del LDL.

En este paciente, el estudio ecografico del tendén
de Aquiles permiti6 diagnosticar un xantoma que no
era aparente en la exploracion fisica, lo cual propor-

Figura 1. Tend6n de Aquiles con un didmetro
longitudinal y ecoestructura normales en un
adulto sano.

Figura 2. Tendén de Aquiles engrosado con
pérdida difusa de la ecoestructura fibrilar y
con areas hipoecoicas en su interior (xanto-
ma) en un adulto.

cion6 un diagnostico clinico de certeza de HF, subsi-
guientemente confirmado por estudio genético.
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