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EPIDEMIOLOGIA ;QUE ES EL SINDROME DE QUILOMICRONEMIA
FAMILIAR (SQF)?

El sindrome de quilomicronemia familiar (SQF) es una enfermedad hereditaria recesiva’
ultrarara.

Esta patologia se caracteriza por el mal funcionamiento de una enzima, Ia lipoproteinlipasa,

1 - 2 CASOS/MILLON que conlleva la acumulacion de altas cantidades de quilomicrones en sangre? [o cual
dificulta el metabolismo de las grasas y causa fuerte dolor abdominal. Ademas, las personas
$ que sufren SQF suelen padecer: entumecimiento de pies o piernas, fiebre, nauseas, vomitos
y diarrea, entre otros.

1 Laherencia recesiva significa que ambos genes de un par deben ser anormales para causar la enfermedad. Las
enfermedad hereditaria personas con solo un gen defectuoso en el par se consideran portadoras y con mucha frecuencia no manifiestan

o |a enfermedad.
recesiva' ultra rara L . , ) o )
2 Los quilomicrones son lipoproteinas de gran tamano y muy baja densidad que se forman en las células

epiteliales del intestino delgado durante la digestion de los lipidos.

« El sindrome de quilomicronemia familiar (SQF) es una enfermedad hereditaria recesiva ultra rara»
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CLINICA
|
J | ,
ANALITICA SINTOMATOLOGIA
| | |
| |
Antecedentes frecuentes Dolores abdominales Aparicion de xantomas Hepatoesplenomegalia Lipemia retinalis
de pancreatitis aguda recurrentes eruptivos y depositos lipidicos
‘ .' extravasculares ‘
Hipertrigliceridemia Pancreatitis aguda Pequefias pépulas amarille/ntas En pacientes con niveles
grave persistente | recidivante | con halo entemato.s,o en gluteos muy altos de TG
S Es mas grave conforme los niveles y zonas de extension de codos
Trigliceridos (TG) de TG son mayores, pudiendo yrodillas. Si convergen y adoptan
aparecer en la infancia formas mas grandes se denominan

xantomas tuberoeruptivos

$

Puede desencadenar
en algunos casos

pancreatitis cronica

« Concentraciones de trigliceridos (TG) superiores a 880 mg/dL »
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DIAGNOSTICO SQF =) —— ANALITICA ——

Dentro de los TRASTORNOS
GENETICOS EN HOMOCIGOSIS 0
HETEROCIGOSIS COMPUESTA,
se encuentran:

Déficit de la Lipoproteinlipasa (LPL) __|
Hidrolisis de TG

Déficit deapo Cll
Cofactor de la LPL

Déficit deapoAb |

Aumenta la actividad de la LPL

Déficit del factor de maduracion
delalipasa (LMF1)

Plegamiento de la LPL

Déficit de glycosylphosphatidylinositol
anchored high density lipoprotein
binding protein 1 (GPIHBP1)

Transporte de LPL hacia la superficie endotelial

Al

\ g

Suero latescentey
niveles de Triglicéridos (TG)

$

Medir las concentraciones
de quilomicrones

Quilomicron

SQF diagndstico | 3

SISTEMA DE PUNTUACION DIAGNOSTICA DEL SQF

PUNTOS
Analiticas 3 analiticas consecutivas con 5 puntos
Cxﬁ TG elevados (> 800 mjdL)
>1.770 mg/dL en unaocasion | +1 punto
TG previos <177 mg/dL -h puntos
@ Episodios de dolor
(«Q» abdominal recurrente +1 punto
'1 no explicado
Historia de
k pancreatitis “Lpunto
Exclusion de causas
ﬁ secundarias (excepto +2 puntos
embarazo y estrogenos)
o o Exclusionde
mé\!\ hiperlipemia familiar +1 punto
" combinada (HFC)
§> ?Ill;rlgtroess puestaa Descenso de TG <20% +1 punto
O 4 Inicio enlajuventud | <40 anos +1 punto
ﬁ @ o <30 afios +2 puntos
m <10anos +3 puntos

PUNTUACION: =10 puntos: SQF muy probable <9 puntos: SQF poco probable =8 puntos: SQF muy poco probable

Adaptado de Moulin P et al. Atherosclerosis. 2018;275:265-272.

« Con concentraciones de TG >880 mg/dL es necesario medir

las concentraciones de quilomicrones »
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@ Cambiar la dieta hacia los hidratos de
carbono (limitar los simples y refinados)
— DIETETICO — Ingest1a5d-ezgrgsrzl1 dngximo - Suplementar [a dieta con TG de cadena
(ncloendo culguier o de grasa, medla, ademqs de mlnerale-s y vitaminas
nosolola grasatranso saturada) ||pOSO|Ub|ES S| fUEFa necesario.

TRATAMIENTO —

Pequeiio fragmento de acido nucleico (oligonucleotido) antisentido que
hibrida al cido ribonucleico mensajero (mRNA) de la apoClll forzando su
destrucciony disminuyendo los niveles de apoClll, un inhibidor dela LPLy

] hipolipemiantes habituales " L
_ FARMACOLOGICO — é 1 espscas del acceso hepatico de los quilomicrones.

En hipertrigliceridemias graves, disminuye los niveles de TG en un 68%.

La respuesta a los farmacos

VOLANESORSEN

En el SQF descendieron los niveles de TG en un 77%.

Los principales efectos adversos son el enrojecimiento y prurito en lazona

de administracion y la trombopenia.
(Si se prescribe el farmaco, se debe realizar un control quincenal de los niveles de plaguetas y reajustar a
administracion del farmaco)

Pancreatitis aguda \% /.y E

Eltratamiento esefmismo quepara ~ — insulina + heparina plasmaféresis + nutricion parenteral
otras causas: dieta absoluta,

sueroterapiay control del dolor El ayuno suele disminuir La plasmaféresis disminuye en mas de En los pacientes con déficit de LPL se puede En embarazadas con SQF la plasmafeéresis junto
los niveles de TG un70% la cifras de TG en pocas horas. emplear ademas la insulina y la heparina, ya que con nutricion parenteral se puede emplear para
de forma répida e inducen actividad de LPL ligada al endotelio prevenir la pancreatitis aguda

apoyen su beneficio)

« Se debe limitar la ingesta de grasa a 15-20 gr/dia »




