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Sindrome de
Quilomicronemia
Familiar

UNA GUIA PARA EL PACIENTE Y SU FAMILIA




cQué es el Sindrome de
Quilomicronemia Familiar
(FCS*)? cCuales son sus
sintomas?

cCémo se reconoce?

Con esta guia queremos
ayudarte a obtener mas
informacion sobre el SQF,
una enfermedad rara que
precisamente por este motivo
deberia ser conocida por los

Kpacientes y sus cuidadores. /

*FCS por sus siglas en inglés.
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¢Qué son y cuales son los lipidos en nuestra
sangre?

<¢Qué es la hipertrigliceridemia grave?

¢Qué es el Sindrome de Quilomicronemia
Familiar (FCS)?

Signos y sintomas del FCS

Pancreatitis aguda

dComo se llega al diagndstico de FCS?

Asesoramiento sobre dieta y nutricion

¢Donde se puede encontrar informacion sobre
los centros que se ocupan del FCS?

(Existe alguna asociacion de pacientes?

Bibliografia



&

Probablemente conoces algunos
lipidos, como las grasas y los
aceites que tomamos con la
comida.

Los lipidos, comunmente
llamados grasas, al igual que las
proteinas y los carbohidratos, son
uno de los principales elementos

0 moléculas de construccion en los
sistemas biologicos.

. QUE SON LOS LIPIDOS?

Los lipidos se definen como
moléculas bioldgicas no
solubles en agua: por esta
razdn necesitan unirse a ciertas
proteinas (apoliproteinas) y
formar lipoproteinas para  ser
transportadas en la sangre.



Q éCUALES SON LOS LiPIDOS
DE NUESTRA SANGRE?

En el plasma humano (el componente de la sangre de color amarillo) hay
dos tipos de lipidos: los triglicéridos y el colesterol.

Los triglicéridos (TG) son
los lipidos que componen el

contenido de grasa o aceite de

los alimentos, asi como la grasa
de nuestro tejido adiposo.

Su principal funcién es almacenar

energia.

El colesterol desempera varios
papeles en el cuerpo humano:

es un componente importante de
las membranas celulares y se
utiliza en la sintesis de otros
lipidos tales como los acidos
biliares y las hormonas
esteroideas;

constituye también un
componente de las placas
ateroscleréticas (acumulaciones de
grasa y tejido cicatrizante en las
paredes de la arteria) y se cree
que desempefia un papel en su
desarrollo.



La hipertrigliceridemia grave (HTG) es una condicién
caracterizada por la presencia de altos niveles de
triglicéridos, con valores superiores a 885 mg/dl
medidos después de 12 horas de ayuno.’?3

Esto podria ocurrir por:

1. alteraciones genéticas (hereditarias) de Ila
metabolizacion de la grasa introducida con los
alimentos,’

2. causas secundarias como diabetes mellitus,
hipotiroidismo, sindrome de Cushing, terapias
farmacoldgicas.’

En los pacientes con HTG podemos encontrar dos tipos de
lipoproteinas en circulacion: VLDL (lipoproteina de
muy baja densidad) y quilomicrones.'?



Las lipoproteinas son moléculas complejas formadas por
lipidos y proteinas que permiten el transporte de la grasa en
la sangre. Estas, al no ser solubles en agua, necesitan un
vehiculo que les permita la solubilidad.

Los quilomicrones son las lipoproteinas que se sintetizan
inicialmente en el intestino.

Una vez producidas se introducen en los capilares linfaticos y
al cabo de 1-2 horas después de la comida llegan a la
sangre.

Una vez en circulacion, gracias a la accion de la enzima
lipoproteinlipasa, los quilomicrones se modifican para
formar las otras lipoproteinas que metabolizan las grasas.



@ . QUE ES EL SINDROME DE
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QUILOMICRONEMIA FAMILIAR?

El Sindrome de Quilomicronemia Familiar (FCS)
es una enfermedad poco frecuente que provoca la
incapacidad de metabolizar las grasas introducidas con
los alimentos.3

El FCS es causado por una mutacion en el gen de la
lipoproteinlipasa (una enzima clave en la digestién de
la grasa) o en uno de sus cofactores (0 en las
proteinas asociadas a su funcionamiento).

El FCS se caracteriza por una hipertrigliceridemia grave:
en la circulacién sanguinea se encuentran altos niveles
de quilomicrones, hasta el punto de que el suero tiene un
aspecto «lechoso».'



@ EL FCS ES UNA ENFERMEDAD
HEREDITARIA

Esta patologia hereditaria tiene un modo de transmision autosémico recesivo.
La presencia de una sola mutacién genética en ambos padres, que pueden
ser asintomaticos, predispone al hijo al desarrollo de la enfermedad. Un sujeto
puede, de hecho, tener todos los miembros de la familia asintomaticos y ser el
unico en desarrollar la patologia.*

ABUELO ABUELA ABUELO ABUELA

TIA MADRE PADRE

Q Sano
O Portador

. Enfermo SUJETOS CON FCS




SIGNOS Y SINTOMAS DEL FCS

Los signos y sintomas relacionados con el Sindrome de Quilomicronemia
Familiar afectan a varios sistemas y 6rganos.

El principal 6rgano involucrado es el pancreas.234

El sintoma mas importante es el dolor abdominal.*



0JOS
Lipemia retinalis
Depodsitodetriglicéridos
en los vasos sanguineos

de la retina.2:34 ﬂ

HIGADO Y BAZO ——H

Hepatoesplenomegalia
Aumento del tamaho
del higado y del bazo.234 Q‘

PIEL

Xantomatosis eruptiva
Depdsitodetriglicéridosa
nivel de la piel.24

SISTEMAS Y ORGANOS DIANA

SISTEMA NERVIOSO
Trastornos del
aprendizaje, de la
memoria y del estado
de dnimo.234

h |- PANCREAS

Pancreatitis aguda y
cronica
Inflamacion del
pancreas que puede ser
repentina y, ademas,
dejar secuelas que
provocan anomalias
digestivas anadidas.
Asimismo, si el dafio
es muy extenso, puede
provocar el desarrollo
de la diabetes.?




“@” LA PANCREATITIS AGUDA

Es una inflamacién aguda del pancreas que puede afectar
también a los tejidos y 6rganos cercanos.®

En el caso del FCS, la presencia de quilomicrones en la sangre
representa el estimulo que hace irritar al pancreas.®

Al comenzar la inflamacion del pancreas, se liberan
sustancias que causan la autodigestion del propio pancreas y
de las estructuras circundantes.®

Puede ser una condicion muy grave y potencialmente letal.?34

jAveces éstaeslaprimera senaldelinicioclinicodel FCS!



@ SIGNOS Y SINTOMAS
v~ DE LA PANCREATITIS AGUDA

El dolor abdominal en la parte superior del abdomen,
llamado “dolor en cinturén”, es el principal sintoma de la
pancreatitis aguda.

Los demas sintomas pueden presentarse individualmente o en combinacion y
varian segun la gravedad del cuadro clinico.

Dolor abdominal Nauseas y vomitos

Tension abdominal Fiebre
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@ LAS COMPLICACIONES A LARGO
\wil PLAZO DE LA PANCREATITIS

Diabetes Diarrea Heces amarillas
y malolientes

.

Dolor abdominal Nauseas y vomitos Pérdida de peso




. COMO SE LLEGA AL DIAGNOSTICO
DE FCS?

La realizacion de una simple muestra de sangre permite determinar si se trata
de FCS. El suero de los pacientes afectos de FCS tiene un aspecto lechoso
debido a la presencia de quilomicrones y por tanto de altos niveles de
triglicéridos en la sangre.'#

El suero lechoso
es una llamada de
atencion que deberia
abrir el camino a otras
pruebas diagnosticas.’#

SUERO SUERO
NORMAL LECHOSO




Ante la presencia de suero lechoso y de valores
elevados de triglicéridos en la sangre se debe realizar una
cuidadosa anamnesis (recopilacion de la historia clinica)
buscando, en los familiares del paciente, historia de
niveles elevados de triglicéridos o de pancreatitis
aguda.?

Se deben realizar otros analisis de sangre para evaluar la
presencia de hipertrigliceridemia secundaria
(deteccion de diabetes, enfermedades de la tiroides,
enfermedades de las glandulas suprarrenales).*

La terapia con medicamentos (en caso de practicarse)
también debe evaluarse detenidamente, ya que
algunos medicamentos como los corticoesteroides
(corticoides), los diuréticos tiazidicos (algunos tipos de
diuréticos) pueden causar hipertrigliceridemia.*



El consumo de grandes cantidades de
bebidas alcohdlicas puede exacerbar
hipertrigliceridemia, incluso grave?* Se recomienda su consumo
moderado.

Ante niveles elevados de forma persistente de
trigliceridos en sangre, excluyendo las causas
secundarias, deberia realizarse una prueba de
biologia molecular para detectar cualquier mutacién
genética que cause FCS.#
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Sticky Note
Lo cambiaría de orden, lo más importante para llegar al diagnóstico es la genética y no el consumo de alcohol...


ﬁ ASESORAMIENTO SOBRE DIETA

Y NUTRICION

Cuando se tiene esta enfermedad, averiguar qué comer puede ser dificil...

jpero no imposible!

En cuanto a la nutriciobn, es importante evitar
demasiadas restricciones que puedan conducir a
deficiencias nutricionales.

De hecho, el suministro de energia debe ser adecuado a
las necesidades de la persona, por lo que se deben
introducir todos los componentes fundamentales
de la dieta (azucares, grasas, proteinas, vitaminas y
sales minerales).

jConsulta a un experto para crear un
plan de alimentacién personalizado!®



¢ DONDE SE PUEDE ENCONTRAR
INFORMACION SOBRE LOS CENTROS
QUE SE OCUPAN DEL FCS?

Aqui tienes el link con los centros de referencia de la
Sociedad Espafiola de Arterioesclerosis
https:/irp-cdn.multiscreensite.com/789c52f8/files/
uploaded/unidades_lipidossea19.pdf

EEXISTE ALGUNA ASOCIACION DE
PACIENTES?

La Asociacion de Pacientes de Quilomicronemia
familiar cuenta con una pagina web donde podras
encontrar informacién a pacientes y familiares
https://www.quilomicronemiafamiliar.com/

N° de teléfono de contacto +34 656 925 345
E-mail quilomicronemiafamiliar@gmail.com



https://irp-cdn.multiscreensite.com/789c52f8/files/uploaded/unidades_lipidossea19.pdf
https://irp-cdn.multiscreensite.com/789c52f8/files/uploaded/unidades_lipidossea19.pdf
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La redaccion de este material para el paciente ha sido realizada por la
Doctora llenia Calcaterra
Universidad Federico Il - Napoles
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