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Investigadores del IBSAL
diagnostican el primer caso
de sitosterolemia espanol

Esta enfermedad rara se
caracteriza por la
acumulacion de
esteroles que provocan
la aparicion de
xantomas

:: REDACCION / WORD

SALAMANCA. Un grupo de in-
vestigadores del Hospital Clinico
Universitario de Salamanca y del
Instituto de Investigacion Biomé-
dica de Salamanca (IBSAL) han
diagnosticado por primera vez un
caso de sitosterolemia en pobla-
cién espanola. Esta enfermedad
rara, de la que apenas se han noti-
ficado un centenar de casos en todo
el mundo, incrementa el riesgo car-
diovasculary, al ser dificil de iden-
tificar, los pacientes corren el ries-
go de pasar por tratamientos ina-
decuados, segin informé la agen-
cia Dicyt.

La sitosterolemia se caracteriza
por la acumulaciéon de esteroles
que provocan la aparicion de xan-
tomas, que son acumulaciones de
grasas bajo la piel; y xantelasmas,
un fenémeno similar pero alrede-
dor de los ojos. También se asocia
a artritis, dolor en las articulacio-
nesy otros problemas. Ademas de
estos sintomas, multiplica la posi-
bilidad de sufrir problemas cardio-
vasculares y muerte subita.

El grupo de Patologia Trombo-
tica de Hemostasia del IBSAL con-
siguid identificar el caso en el con-
texto de un proyecto de investiga-
cién sobre trastornos plaquetarios
congénitos, que también se consi-
deran enfermedades raras. Era la
primera vez que se aplicaba la se-
cuenciacién masiva con este fin.

«Acudid a nuestra consulta una
paciente de otra provincia porque
su sistema plaquetario era muy
bajon, explica José Maria Bastida,
autor principal de la investigacion.
«Tenia 46 afios y ya de nifiale ha-
bian aparecido xantomas y tenia
los niveles de colesterol muy al-
tos, asi que habia sido diagnostica-
da de hipercolesterolemia fami-

Los investigadores del IBSAL. :: picyr

Los cientificos
corroboraron con
pruebas de laboratorio
el diagnaéstico final

liar. Incluso habia necesitado ciru-
gia varias veces para tratar los xan-
telasmasy, afiade.

Los investigadores pensaron que
tenia algiin problema congénito,
asi que la incluyeron en la inves-
tigacion de trastornos plaquetarios
para poder analizar sus genes. «Vi-
mos que tenia dos alteraciones en
el gen ABCG5», explica Bastida. La
sitosterolemia presenta variantes
tanto en ese gen como en el
ABCGS, seglin se conocia anterior-
mente. Estos genes intervienen
en el metabolismo del colesterol,
facilitando su excrecion y evitan-

do el deposito patologico de un tipo
de esteroles diferente a los del co-
lesterol, que se controlan en las
analiticas comunesy, sefiala el in-
vestigador.

Los cientificos del IBSAL corro-
boraron a través de otras pruebas
de laboratorio que, en efecto, es-
tas variantes moleculares altera-
ban los esteroles y de esta manera
confirmaron el primer diagnosti-
co de sitosterolemia en poblacién
espanola, aunque no era el prime-
ro descubierto en Espaia, puesto
que anteriormente se habia encon-
trado un caso en una familia de ori-
gen magrebi.

Tras el diagnostico la paciente
recibié un tratamiento especifico
y los sintomas desparecieron en
cuatro meses e incluso el recuen-
to plaquetario estaba casi en cifras
dentro de la normalidad, de mane-
ra que disminuyo su riesgo cardio-
vascular.




