Endocrinologia, Diabetesy Nutricion 71 (2024) S394

Endocrinologia, Diabetesy Nutricion

339 - SITOSTEROLEMIA, UNA ENTIDAD INFRADIAGNOSTICADA
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Resumen

Introduccion: La sitosterolemia es un trastorno del metabolismo lipidico caracterizada por el acimulo de
fitoesteroles. La prevalencia estimada es 1/1.000.000, habiéndose publicado 100 casos hasta lafecha. El
patrén de herencia es autosomico recesivo y los genes implicados son ABCG5 y ABCGS, que codifican las
proteinas sterolin 1y sterolin 2.

Métodos: En este estudio se presentan 7 casos con diagnostico de sitosterolemia. Los niveles de fitoesteroles
se determinaron mediante cromatografia de gases-espectrometria de masasy el diagnostico genético fue
confirmado con la presencia de variantes en |0s genes responsables de esta patol ogia.

Resultados: 6 pacientes, eran mujeres, con un rango de edad al diagndstico de 14-61 afios (todas menos una
en laedad adulta). 4 de ellas presentaban antecedentes familiares de enfermedad cardiovascular precoz (en
una se desconocian los antecedentes). 5 pacientes asociaron macrotrombocitopeniay tres de ellas, anemia.
Los niveles de colesterol total y LDL-colesterol se encontraban moderadamente el evados. 2 tenian xantomas
y tres tenian arco corneal. Los niveles de fitoesterol es estaban el evados en todas las pacientes (rango niveles
de colestanol: 19,73-42,60 ?mol/l, beta-sitosterol: 25,92-1.535,11 ?mol/l. Todos |os pacientes presentaban
mutaciones bialélicas en los genes ABCG5 0 ABCG8 (5 en homocigosisy 2 en heterocigosis compuesta).
Tras el diagnosticado de fitocosterolemia en todos |0s casos se inici6 tratamiento dietético mediante dieta
baja en esteroles vegetales y farmacol 6gico con ezetimiba 10 mg asociando estatinas o reinas de intercambio
ionico objetivandose descenso en los niveles plasmaticos de colesterol y de fitoesteroles.

Conclusiones: El diagndstico de sitosterolemia probablemente este infradiagnosticado. L os pacientes
correctamente identificados se verian beneficiados del tratamiento por ello se debe incluir como diagnéstico
diferencial de hipercolesterolemia el anadlisis de los genes ABCG5 y ABCGS8.
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