Bhattacharyya vy
Connor en 1974 re-
portaron una nueva
enfermedad en 2 her-
manas caucasicas que
fueron referidas a

ellos por la presencia

La sitosterolemia es
una enfermedad au-
tosémica recesiva rara,
caracterizada por nive-
les marcadamente ele-
vados de fitoesteroles
con un ligero incre-
mento en el colesterol
plasmatico, causado
por mutaciones en los
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de xantomas tendi-
nosos desde su in-
fancia. Sorpresiva-
mente el colesterol
plasmatico en esas
pacientes se encon-

traba en rangos

ABCGS8 (adenosine
triphosphate-
binding  cassette
[ABC] transporter)
localizados en el
2p21,
que ayuda a preve-

cromosoma

nir la absorcion de

y  pro-
mueve la excrecién

esteroles,

de fitoesteroles

normales, encontrando
elevacion de los fitoese-
roles, (especificamente
B-sitosterol) llamando a
la nueva enfermedad B-

sitosterolemia.

(sitosterol, campes-
terol y estigmaste-
rol), previniendo su
acumulaciéon en
sangre y tejidosl—
4. La prevalencia
exacta de la sitos-
terolemia se desco-
noce, con 80 a 100

casos en el mundo.

m La padicipacicon de los transportadornes ABCGS
¥ ABCEE fue identificada mediants 2l esbhadio de
la beta- sitasteralaemia (enfermedad
caracterizada por depdsibaos de esteroles e
orggen wegelal en tendanes)
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Las manifestaciones clini-
cas varian, desde la presen-
cia de xantomas tendinosos,
ateroesclerosis prematura,
infarto de miocardio tem-
prano, artritis, artralgias,
hemolisis, trombocitopenia
e hiperesplenismo. La sitos-
terolemia se diferencia de
la hipercolesterolemia fami-
liar por la presencia de ni-
veles normales de coleste-
rol.

La macrotrombocitopenia
asociada con deficiencia de
ABCG5 es originada por el

»# Hereditaria.

incremento de los niveles
plasmaticos de fitoestero-
les y no por defectos in-
trinsecos de los megaca-
riocitos. La hemdlisis es
secundaria a un incre-
mento de la fragilidad os-
motica de los eritrocitos.
Las proteinas ABCG5 y
ABCGS8 no se encuentran
presentes en las plaque-
tas y eritrocitos, la acu-
mulacién plasmatica de
los esteroles de plantas y

su insercién en las mem-

» Rara enfermedad metabdlica.

branas de las células san-
guineas es la mejor explica-
cion para las anormalida-
des en la morfologia y fun-
cion en los pacientes con
sitosterolemia. Los xanto-
mas tendinosos sobre los
tendones patelar, plantar,
aquileo y extensores de las
manos estan presentes en
todos los casos que apare-
cen en la infancia. Pueden
presentarse artralgias o ar-
tritis recurrentes de la rodi-
lla y tobillos, y se deben a
depositos de sitosterol.

» Grasas (Esteroles) de las frutas y los vegetales se acumulan enla sangre y
los tejidos (debido a que no se descomponen correctamente por el cuerpo).




En sangre se encuentran
niveles de colesterol plas-
matico desde normales a
ligeramente elevados, trom-
bocitopenia, anemia hemo-
litica crénica con prueba de
Coombs negativa y enzimas
hepaticas elevadas8. El fro-
tis de sangre periférica ayu-
da en el diagnoéstico de la
sitosterolemia y se caracte-
riza por hemolisis estoma-
tocitica, trombocitopenia y
macrotrombocitos

La enfermedad debe sospe-
charse en pacientes con
xantomas tendinosos o tu-
berosos, enfermedad cardio-
vascular prematura asocia-
da a niveles normales de
colesterol y en aquellos con
hemolisis inexplicable.

El tratamiento de la sitos-
terolemia comprende una
dieta baja en fitoesteroles
(aceites vegetales, margari-

na, aceitunas, nueces,
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aguacate, chocolate y ma-
riscos)8,9,13. Mejorar las
vias de eliminacién intesti-
nales y hepaticas de los fi-
toesteroles en pacientes con
sitosterolemia  disminuye
los niveles de esteroles de
plantas
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http://www.reumatologiaclinica.org/es/xantomas-macrotrombocitopenia-sitosterolemia-es-respuesta/articulo/S1699258X15001175/
http://www.reumatologiaclinica.org/es/xantomas-macrotrombocitopenia-sitosterolemia-es-respuesta/articulo/S1699258X15001175/
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Investigadores de Salamanca diagnostican el primer caso de sitoste-

rolemia en poblacion espanola.

Investigadores del Hospi-
tal Clinico Universitario
de Salamanca y del Insti-
tuto de Investigacion Bio-
médica de Salamanca
(IBSAL) han diagnostica-
do por primera vez un ca-
so de sitosterolemia en
poblacién espanola. Esta
enfermedad rara, de la
que apenas se han notifi-
cado un centenar de casos
en todo el mundo, incre-
menta el riesgo cardiovas-
cular y, al ser dificil de
identificar, los pacientes
corren el riesgo de pasar
por tratamientos inade-
cuados.

La sitosterolemia se ca-
racteriza por la acumula-
cién de esteroles que pro-
vocan la apariciéon de xan-
tomas, que son acumula-
ciones de grasas bajo la
piel; y xantelasmas, un

fenémeno similar pero al-
rededor de los ojos. Tam-
bién se asocia a artritis,
dolor en las articulaciones
y otros problemas. Ademas
de estos sintomas, multi-
plica la posibilidad de su-
frir problemas cardiovas-
culares y muerte subita.

El grupo de Patologia

Tromboética de Hemostasia
del IBSAL consigui6 iden-
tificar el caso en el contex-
to de un proyecto de inves-
tigacién sobre trastornos
plaquetarios congénitos,
que también se consideran
enfermedades raras. Era la
primera vez que se aplica-
ba la secuenciacién masiva
con este fin.

La sitosterolemia presenta
variantes tanto en ese gen
como en el ABCGS8, segun
se conocia anteriormente.
“Estos genes intervienen

en el metabolismo del co-
lesterol, facilitando su ex-
crecion y evitando el depo-
sito patologico de un tipo de
esteroles diferente a los del
colesterol, que se controlan
en las analiticas comunes”,
senala el investigador.

Los cientificos del IBSAL
corroboraron a través de
otras pruebas de laborato-
rio que, en efecto, estas va-
riantes moleculares altera-
ban los esteroles y de esta
manera confirmaron el pri-
mer diagnostico de sitoste-
rolemia en poblacién espa-
nola, aunque no era el pri-
mero descubierto en Espa-
na, puesto que anterior-
mente se habia encontrado
un caso en una familia de
origen magrebi.

Tomado de: Amazings



https://noticiasdelaciencia.com/art/29914/investigadores-de-salamanca-diagnostican-el-primer-caso-de-sitosterolemia-en-poblacion-espanola
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