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Hipobetalipoproteinemia familiar
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ResumeN: Las hipocolesterolemias en los nifos pueden ser secundarias a diversas
enfermedades, pero con frecuencia se trata cle alteraciones especificas del metabolis-
mo del colesterol. Presentamos un caso de hipobetalipoproteinemia familiar asinto-
miticy, realizando el diagnéstico diferencial con otras hipocolesterolemias primarias
y secundarias. PALABRAS CLAVE: Hlipocolesterolemia. Hipobetalipoproteinemia familiar.

FAMILIAL HYPOBETALIPOPROTEINEMIA. (SusMARY): Hypocholesterolemia in chil-
dren may be secondary to several diseases, but it is often a consequence of specitic
abnormalities in cholesterol metabolism. We report one case of asymptomatic fami-
lial hypobetalipoproteinemia and discurs the differential diagnosis with other primary
and secondary hypocholesterolemias. Key worns: Hypocholesterolemia. Familial

hypobetalipoproteinemia.

INTRODUCCION

Las hipocolesterolemias en la infancia
han merecido menos atencion que las
hipercolesterolemias. En un excelente
articulo (1) E. Granot y R. J. Deckelbaum,
clasifican y describen las diversas entida-
des asociadas a hipocolesterolemia en
nino. Revisando la bibliografia en idioma
espanol, llama la atencidon la escasez de
publicaciones sobre el tema, excepcion
hecha de una nota clinica de reciente
aparicion sohre un caso de hipobetalipo-
proteinemia familar homocigota, con
marcadas  alteraciones  bioquimicas,
hematologicas y digestivas (2).

Presentamos un caso de hipocoleste-
rolemia en un nifo. que permitid legar al
diagnostico de hipobetalipoproteinemia
en el paciente, su padre y la abuela
paternd.
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CASO CLINICO

Paciente de 2 afios y 3 meses de edad,
que ingresa en nuestro Servicio por gas-
troenteritis aguda, con deshidratacion
isotonica de segundo grado. No se refe-
rfan antecedentes familiares de interés y
en los antecedentes personales se recogia
un desarrollo psicomotor normal y ritmo
intestinal normal hasta ese momento.

El peso del nino era 10,220 kgr. (P 10)
con talla 91 cms. (P90-75) (grificas de
Tanner). Entre la analitica realizada tenfa
un colesterol de 68 mgr/dl. Estuvo hospi-
talizado mientras se resolvio el proceso
que molivo el ingreso, prosiguiéndose a
continuacion el estudio de forma ambu-
latoria. Los resultados del estudio lipidico
del nino y de los padres se recogen en la
tabla I. Los valores de colesterolemia en
el nino han oscilado entre 50 y 100
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mgr/dl v los wtiglicéridos entre 15 v 37
mgr/dl. El resto de analitica fue normal
(hemograma, glucemia, creatinina, acido
trico, albimina, proteinas totales, calcio,
GOT, GPT, gamma 71, fosfatasas alcalinas,
acido folico, vitamina B12, Zn, vitamina
D, A v E. Marcadores HVA y HVB negalti-
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vos. Anticuerpos antigliadina y antiendo-
misio negativos. Estudio de heces).

Durante el perioso de seguimiento (1
ano v 3 meses) el nifo ha seguido asin-
tomatico. con buen apetito v ritmo intes-
tinal normal, siendo también normal la
exploracion fisica por aparatos. A los 3

Tasia I DATOS ANALITICOS DEL PACIENTE Y DE LOS PADRES

Paciente

Padre (31 a) Madre (29 a)

Colesterol 100 mgr d*
Triglicéridos 35
HDL-Col =9
LDL-Col 23

LIPIDOGRAMA:
—Alfalipoproteina

—Prebetalipoproteina 2.5%
—Beralipoproteina 35,0%*
—Quilomicrones ausencia
—Cociente hetasalla 0,62
—Coc. beta: preheta 1424

APO-AIL 154 mgr dl
APO-B 18
0,12

APO-B-APO AL

6 1 ,9%)* i

146 mgr dl.
76 «
46
85

134 mgrdi
21 &

90 o
40 &

63, 4%0%
2,6(3 o
3404*

ausencia
0,58
13.8

185
37 .
0.15 «

mgr-dl

() Valores descendidos
(=) Valores aumentados.

Tapra 1. CONDICIONES ASOCIADAS CON HIPOCOLESTEROLEMIA SECUNIDARIA

Malnutricion.
Dieta vegetariana estricta (pobre en grasas).
Malabsorcion intestinal:

Enfermedad celiaca.

Fibrosis quistica de pincreas.

Acrodermalitis enteropdtica.

Linfangiectasia intestinal,

Diarrea intratable.

Otras causas de esteatorren,

Infermedades hepaticas:

Necrosis hepdtica fulminante.

Sindrome de Reve v otros estacos hipera-
moniémicos.

Enfermedades del parénquima hepdiico.

Alteraciones de las inmunoglobulinas.
Alteraciones mieloproliferativas.
Proliferacion del sistema reticuloendotelial.

Enfermedad de Gaucher.

LEnfermedad de Niemann-Pick

Kala-azar.

Anemia cronica asociadd con esplenome-

galia.

Lofermedades endocrinas.
Diabetes (con HDIL bajo).
[Tipotiroidismo.
Hipettiroidismo.

Infecciones severas: sepsis,

Tomado de Granot E.. Deckelbaun. R, J. D).
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anos y 6 meses tiene un peso de 14,100
kgr. (P15) y talla 102 ems. (P 90-75).

Discusion

Ante el hallazgo de la hipocolestero-
lemia, descartamos en primer lugar la
posibilidad de una alteracion lipidica
secundaria a otra enfermedad (Tabla ID).
Descartacdlas estas situaciones, nos plan-
teamos el diagnostico diferencial de las
hipocolesterolemias primarias (Tabla IID).
Valorando los resultados del estudio lipi-
dico en el nino v en sus padres. llegamos
al diagnoéstico de Hipobetalipoproteine-
mia familiar, en su forma heterocigota, (1
y 3) con afectacion del padre y del nino
(también estd afectada la abuela paterna,
aunque no disponemos de todos los
clatos analiticos).

Dentro de las formas heterocigotas de
Hipobetalipoproteinemia, se describen
pacientes asintomaticos, como seria el
"4s0 (ue nos ocupa. Se han descrito tam-
bién pacientes con signos y sintomas de
malabsorcion de las grasas v anomalias
neurologicas. Tienen historia de esteato-
rrea, que falta en nuestro nino, niveles
bajos de vipy, 1pL Y BDL, Vitamina E, caro-
tenos, acantocitosis (en mas de un 3% de
eritrocitos) y enterocitos cargados de gra-
sa en la biopsia intestinal. La afectacion
neurologica se desarrolla en el adulto,
con ataxia cerebelosa y neuropatia peri-

férica. En estas familias, puede haber
otros miembros sin sintomas neurologi-
cos, dungue también tengan valores
bajos de colesterol y triglicéridos. Hay
descrita una familia judia (4) en la que 3
de 7 hermanos tenian Hipobetalipopro-
teinemia con esteatorrea, malabsorcion y
afectaciébn neuroldgica, teniendo los
padres niveles normales de Apo-B. Se
han descrito casos con afectacion neuro-
logica, pero no gastrointestinal. La afecta-
cion neuroldgica se manifiesta como
retraso mental o ataxia, mala coordina-
cion y marcha anormal.

En cuanto « la forma asintomdtica, es
la mds frecuente entre las HBP primarias,
estimandose la prevalencia entre 1:400 a
1:3.000 individuos en la poblacion gene-
ral. La forma de herencia seria autosomi-
ca dominante. Se comprueba en estas
familias una expectativa de vida prolon-
gada, con reducida morbimortalidad por
enfermedades cardiovasculares (1).

Teniendo en cuenta que en la actuali-
dad la determinacion del nivel de coles-
terol se realiza con frecuencia como par-
te de los diagndsticos de salud. es de
esperar que aumente el namero de Hipo-
colesterolemias diagnosticadas en ninos.
principalmente de las formas de HBp hete-
rocigotas en individuos sanos, que, como
sefalibamos antes, son las formas mas
frecuentes de estos transtornos de los
lipidos.
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