EI

CASO 2

Sociedad Chilena
de Endocrinologia
y Diabetes

“HIPERQUILOMICRONEMIA FAMILIAR”

Presentan: Dra. Ada Cuevas, MD, FNLA
Dr. Rodrigo Alonso. PhD, FNLA
Centro Avanzado Medicina Metabdlica y Nutricion, Santiago
GRUPO CLINICAS PRIVADAS

Se presenta el caso de un varén de 39 afios, natural de Venezuela. Llegé a Chile en el 2018.
Derivado por su médico de cabecera en Venezuela a nuestra consulta por hipertrigliceridemia
severa. Visto por primera vez en consulta en noviembre 2020.

Antecedentes de apendicectomia en la infancia y cuadros recurrentes de cefalea catalogadas
como tensionales.

No fuma y no consume alcohol. Poca actividad fisica por su trabajo.

No refiere antecedentes familiares de dislipidemia, enfermedad cardiovascular ni otra patologia
de interés.

Exploracidn Fisica: Peso 76 kg; Talla 1,71 mt; no xantomas eruptivos.

Historia lipidica: Hipertrigliceridemia conocida desde los 28 afios de edad (Venezuela). Los niveles
de triglicéridos han fluctuado entre 2000 y 8500 mg/dL. Consulté a multiples especialistas en
Venezuela y fue diagnosticado de hipertrigliceridemia familiar. Recibié tratamiento con medidas
dietéticas y en una ocasioén le hicieron plasmaféresis en Caracas.

Ingresado en Julio 2019 (en clinica en Santiago) por pancreatitis aguda. Niveles de triglicéridos al
ingreso aproximadamente 6500 mg/dL. Alta en buenas condiciones. Triglicéridos en octubre 2020,
4433 mg/dL. Le indicaron Ciprofibrato 100 y omega-3.

Refiere que su calidad de vida es mala ya que vive pendiente de lo que tiene que comer y le cuesta
mucho seguir las indicaciones. Intenta llevar una dieta pobre en grasa.

En la consulta de noviembre, se le indica dieta pobre en grasa, MCT, discontinuar fibrato y omega-
3. Control por nutricionista para ajuste de alimentacién. Test genético.

Perfil lipidico en diciembre 2020: CT/TG/HDL/LDL= 283/ 2001/ 20/ NC.

Resultado test genético: Con la metodologia utilizada, se detecta la variante c.503+1G>T en
heterocigosis en el gen LMF1, la cual alteraria el splicing del ARNm. Esta variante no esta descripta
en las bases de datos consultadas y no ha sido detectada en los proyectos 1000Genomes, EXAC,
NHLB y gnomAD, por lo que seria novel a la fecha para nuestro conocimiento. Este tipo de
variantes en sitio candnico de splicing que generan la pérdida de funcién, son un mecanismo
conocido de enfermedad. Por lo anterior clasificamos esta variante como probablemente
patogénica. Se detecta ademas la variante c.777del en heterocigosis en el gen LMF1 que produce
un corrimiento en el marco de lectura de la sintesis proteica e introduce un codén de terminacién
prematuro p.(Trp260GlyfsTer52). Esta variante no estd descripta en las bases de datos consultadas



y no ha sido detectada en los proyectos 1000Genomes, EXAC, NHLB y gnomAD, por lo que seria
novel a la fecha para nuestro conocimiento. Este tipo de variantes nulas que generan la pérdida de
funcidn, son un mecanismo conocido de enfermedad. Por lo anterior clasificamos esta variante
como probablemente patogénica. Por lo tanto, se encontraron dos variantes probablemente
patogénicas en el gen LMF1. El genotipo del paciente es compatible con Quilomicronemia Familiar,
ya que el gen LMF1 tiene un tipo de herencia autosémica recesiva. Se recomienda el andlisis de
dichas variantes en padres de la paciente para establecer que se encuentran en TRANS en el
paciente y estado portador de sus padres.

En junio 2021 contacté por whatsapp: “a veces la aparecen unas espinillas en los hombros”, la
dieta la lleva al 50% y el MCT lo usa en ocasiones. Ya comenzé gimnasio. Se le indica que debe
realizar la alimentacion lo mejor posible y usar MCT diariamente.

Segunda consulta en diciembre 2021: sin control presencial desde noviembre 2020.

Tuvo un segundo episodio de pancreatitis aguda en octubre 2021. Durante el 2021 hizo
tratamiento con MCT y alimentacidn irregular. Desde el segundo episodio de pancreatitis,
comenzé con MCT 3 cucharadas diarias, muy poco uso de otro aceite, pocos alimentos grasos.
Analisis de noviembre 2021: CT 128, TG 560, HDL 20

Tercera consulta en marzo 2022: se encuentra bien, asintomatico. No ha tenido dolor abdominal.
Sigue con MCT, pero le esta costando seguir las medidas de alimentacion, se aburre. Ha ganado
algo de peso (1 kg).

Andlisis febrero 2022: CT 145, TG 680, HDL 22
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