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Hipsbetalipsprsteinemia familiar 
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RESI~~\IES: Las hipocolestesolen~ias e11 los niiios p~ieden ser securicl;lsias a riivei-sas 
enfermedades, pero con frecuencia se trata cle altesacioi~es específicas del inetabolis- 
mí> clel colesterol. 1'1-esentai~los un caso dc hipobetalipoproteiiiei~~i:~ faiiiiliar asinto- 
nxítica; realizando el cliagrióstico diferencial con oti.:is llipocolesterolei~iias primarias 
y secundari;is. ~ ' I \ L < \ I ~ R A S  CLA\.E: IIipoc~Ic:steroleilli:l. 1-Iipobetalipopi-otei~~ei~~i:~ fainiliar. 

FAMILIAL HYPOBE'IIILII'OPROTEINEhlIAA (SL~~IM,\HY): IJ~-pocIiole~tero1ei1iii~ in chil- 
dren nlay be second:iry to sevefiil cliseases, 1x1~ ii is oi'ten a consequence of specific 
abnornlaliiies in cholesterol iiletabolisni. \Ve repoi-t o11e case of asyri-iptoi~latic faiiii- 
lial hypobetalipoproceinei~~i:~ ílnd discui-s the differeiitial diag~iosis n-ilil othes priiilaiy 
ancl secondary hypocholes~erole111i:1s. I<EY \\oici>s: Ilypocliolestei-ole111i.n. Fai~lilial 
llypober3lipoproteii1ei1li:1, 

Las llipocolesteroleiiiias en la inku~cia 
l iüri  nieseciclo nienos atención que 1:is 
liipercolesteroleiiiias. En iin excelente 
articulo (1) E .  Granot y R. J .  Declíell~:i~~tii, 
clasifican y tlescril->en 121s cliversas entida- 
des :isociad:is ~1 hipocolesteroleiiiia en 
tiirio. Re~risando la bibliografía en iclionla 
espafiol. Il21ma la atención la escasez de 
p~iblicaciories sobre el tema, excepcióii 
Iieclia de uii;i nota clíi~ica cle reciente 
:rparicitiii sohi-e un c:iso de liipohetalipo- 
pi-oteinei11i;i faiiiilar lioiiiocigota, con 
in:ircadas alteraciones Iiiocluitilicas, 
lieiiiatoltigicas 1. cligesti\-as (2) .  

Present;imos uii caso elt. liipocolcste-- 
rolemia en c i i i  niño. que periiiitió llegar al 
tliagtióstico cle liil,ol~ctalipopr(~tci~ieiiii;~ 
en el pacie~ite, su padre 1- 1:) ¿il>liela 
[,ateriia. 

p. '[ciente .' de 2 años y 3 tiieses cle edad. 
c1~1e ingresa en nuestro Serviciíi, liar gas- 
troenteritis aguda, con deshidrat:icióii 
isotónica de segundo graclo. No se refe- 
rían :intececlentcs himiliares de interés y 
en los aiitccedentes lxrsonales se recogía 
cin clesarrollo psicoiilotor tiori-ilal y ritino 
iiltestiiial noriiial hasta ese niomeiiro. 

El peso del niiio era 10,220 ligr. ( O  10) 
con talla 91 cnls. (P/>O--75) (gráficas d e  
Tiiiner). Entre la analítica re;iliz;ida tetií:i 
LIII colesterol cle 68 tiigr/dl. Es t~ i \~o  Iiospi- 
~:ilizaclo mientras se resol~.ió el pi-oceso 
clue i i io~i \~ó el ingreso, pi-osiguikndose a 
continriación el estcidio clc forni:i aiiil~ci- 
latoria. 1.0s rcsr11t:iclos del estudio lipíclico 
clel niño 1- cle los paclres se recogen c,n 13 

~al,la 1. Los T-alorcs de colcs~ei-oleiiiia eti 
el iiiiio [la11 o:;cil;iclo entre 50 )- 100 



lligi., d l  )- los triglicéi-itlos cn t re  15 !, 37 \-os. Anticutirpos :intigliadiii;~ 1- a i i t i e~ ido-  
1iigr:cll. El resto d e  analític;~ f ~ i e  1101-iiial i i~ i s io  ~ iega t i~ ,c~)s .  Estudio cle Iieccs'). 

(lieiliograiua. glucei-iiia, creaiiniixi. i c i d o  Duraiite e l  per ioso  de seg~ii i i l iento ( I 
úrico, a lbúi i i i~ia .  pro[eínas totales. calcio. ,fio y ; lllesesj ,l .ifio lis s e g L i j t l o  
GUl': (;iYr, gaillllla <;'l., f o ~ k i t a s a ~  :iic:iiinas. toillático. buen ;il)etito ritlllo illtes. 

&ciclo Fólico. \-itainina 1312. 211, \ itamiiia tiiial noriiial. s i e l ido  t:illlt)iéil norlllal la 
D. A y C .  I\1¿ircadores H\..-\ 1- HI-L? neg:iti- exploracióii físic;~ p o r  apara tos .  A los  3 
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E:iilc.riiieclacl celí:i<:21. 
I'il>r<isi.s cl~iística clc 115iic.rcas 
Acrotlc.i.iiia~iiis csiiei-01):ític.a. 
T,iiikiligiec~~isi;i iiiiesti~~;iI, 
13iarrea iiiir:it,il>le. 
o,,., . . '1s C:IIIXIS cle esiealoi.ri,;i, 

tle las iii i i iuiioglol~iili~i:~~~ 
iiiielo~?r(~lifer:~ti~-:~s. 
clc.1 si.ileiii;i reiic~iloeiiclotc.liai. 

Eiilei-iiied;itl tle Gaiicliei-. 
Ilsifei-iiicclacl cie Nieiii:iiiii-I'ick 
I\al:i-azar. 
.\iiciiiia ci.oiiic:i :rsori:ici;i coii e l~lei ioi i ie  

,y:iIi:i. 
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aiios y 6 i-i-ieses tiene un peso de 14,100 
kgr. (Pl5) y talla 102 cms. (1' 90-7í ) .  

Ante el 11;illazgo de la Iiipocolestero- 
lei-iiia, descartaiiios en priiiier lugar la 
posibilidacl de ~ ina  alteración lipídica 
secunclaria :I oti.<i enferiiiedad (Tabla 11). 
Descartatias estas situaciones, nos pl;in- 
teaiiios el diagnóstico diferencial cle las 
liipocolesteroleiiiias primarias (%ibl;i 111). 
\"alorando los resultados del estudio lipí- 
dico en el iiino y en sus p:idres. llegaiiios 
al cliagn6stico de Hipobet:ilipoproteine-. 
iiiia familiar. en su forni:i l-ieterocigota, (1 
y 3) coi1 afectación del padre 1- del nino 
(taiiiliiéii está afect:icla la al~ciela paterna, 
auncllie no clisponenios cle todos los 
claros analíticos). 

ferica. En estas faiililias, puede liaher 
otros inieriiliros sin síntonins ne~irológi- 
cos, aunque tairibién tengan valores 
\,ajos de colesterol y triglic6riclos. Hay 
descrit:i una faiiiilia juclía (4) en la que 3 
de 7 her1n:inos tenían Hipohetalipopro- 
teineriiia con este:itorrea, iiialabsorción y 
afect:ición neui-ológica, tenienclo los 
p:iclres niveles i-iosi-ii:iles de Apo-H. Se 
han clesci-i~o casos con afectacion ncuro- 
logica. pero no gasirointestinal, 1.a afecta- 
ci6n neurológica se iiianifiesla coiiio 
retraso iiiental o ataxia, lilala coordina- 
cióii y ii~archa anormal. 

En cuanto :i la forma asintoiii:ítica, es 
la inás frecuente entre las HNI> l~l.iili;lri::~s. 
esti~nándose la prevalencia entre 1 :400 a 
1 :?.O00 indivicluos en la pol~lación gene- 
ral. La forma cle lierencia sería autosóiiii- 
ea cloriiinante. Se coiiiprueha en estas 
kiiiiilias un:l expect:itiva de vida prolon- 

Dentro de las foriilas lieterocigo~as de gada, con reducida ~iioi-hiinortalicl~icl por 
Hipot~etalipopro~einemia, se clescrihen enfer1iied:ides cardio\~asculares ( 1 ) .  

pacientes asintoiil5ticos. coiilo sería el Tei-iienclo en cuenta que en la actuali- 
caso que nos ocupa. Se han descrito tain- dacl la deteniiinación clel nivel de coles- 
bién pacientes con signos )- sintc~mas cle terol se realiza con frecuencia conio par- 
iilalabsorci6n cle las gi-:isas v aiioinalías te tle los diagnósticos cle salutl. es de 
neurológicas. Tienen liistoria cle esteato- esperar que :iumeiite el núiiiero de Hipo- 
rrea, que falt:~ e11 riuestro nino, ni\.cles colesteroleiiiias cliagnosticadas en ninos. 
bajos cle \,[.DI., r . i x  y r-ii>i., Vitamin:i E. caro- principalinente cle las tornias de H[31J liete- 
tenos, acaiitocitosis (en iiiás cle un 5'h1 tle rocigotas en indivicluos s:inos. cl~ie, c.c~mo 
eritrocitos) y enterocitos cargaclos de gi-a- senalál~aiiios antes, son las foriiias iilás 
sa en la hiopsia iii~estinal. Li afcctacióil frecuentes cle estos traiistoriios de los 
neurológica se desarrolla e11 el adulto, lípidos 
con :itaxia cerelielosa 1- neuropatia peri- 
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