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CASO 2:

Paciente masculino de 43 afos, venezolano, radicado en Chile hace 6 afos. Con
hipertrigliceridemia severa conocida desde los 28 afios. Refiere historia de cefalea y dolor abdominal
de larga data. Recibié multiples tratamientos sin respuesta, incluidos fibratos (Fenofibrato,
Ciprofibrato), Omega 3, incluso plasmaféresis en una ocasién. Adhiere a dieta baja en grasas, en
general.

Se descartaron causas secundarias de hipertrigliceridemia. Sin habito tabaquico, consumo de
alcohol muy escaso. Realiza actividad fisica 3 veces a la semana. Sin antecedentes familiares de
dislipidemia. Padre fallecido, tenia antecedente de DM2, cardiopatia coronaria y ACV, madre
hipertensa y sus 2 hermanos sanos.

El 2019 estuvo hospitalizado por primer episodio de pancreatitis aguda leve (en Chile), se
concluye secundario a hipertrigliceridemia severa. Se revisan antecedentes, dislipidemia mixta, con
hipertrigliceridemia severa mantenida (nivel mas bajo 2500 mg/dL, nivel mas alto 8500 mg/dL). Se
sospecha Sindrome Quilomicronemia Familiar (FCS), se realiza score de Moulin: 13 puntos, FCS muy
probable.

Se realiza Test genético de FCS (Diciembre 2019), se encontraron dos variantes probablemente
patogénicas en el gen LMF1 (mutacidn heterocigota para la variante ¢.503+1G>T y mutacion
heterocigota para la variante c.777del p.(Trp260GlyfsTer52)), genotipo compatible con FCS. Seindica
tratamiento con Volanesorsén, un oligonucleétido antisentido dirigido al ARN mensajero de APO C-
ll, disefiado para inhibir la formacién de la APOC-IlI, lo que elimina a un inhibidor del aclaramiento
de los triglicéridos y activa el metabolismo por una via independiente de la lipoproteina lipasa (LPL).
Volanesorsén esta aprobado por la Agencia Europea de Medicamentos (EMA) para el tratamiento
de FCS, se encuentra registrado en Chile, su uso estd limitado por ser una droga de alto costo sin
cobertura sanitaria. El 2020 paciente presenta una demanda judicial para acceder al tratamiento,
logrando en diciembre 2024 resolucidn a su favor. En ese lapso presento 2 episodios de pancreatitis
aguda leve (2021 vy 2022).

Ingresa a Endocrinologia HBLT a fines de diciembre 2024 para iniciar tratamiento. Examen fisico:
Peso 75 Kg Talla 1,72 IMC: 25, normotenso, sin xantomas eruptivos, ni xantelasmas. Sin acantosis
nigricans, acrocordones, ni signos clinicos de lipodistrofia. Examen tiroideo normal, no se palpan
visceromegalias. Laboratorio: Colesterol Total: 470 mg/dL HDL: 12mg/dL Triglicéridos: 2863 mg/dL,
Hemograma normal, Pruebas hepaticas normales, creatinina: 1.08 mg/dL, TSH: 3,12uUl/mL, T4L:
1,35 ng/dL, glicemia 93 mg/dL, insulina basal: 6,8 uU/mL.

En enero 2025 inicié Volanesorsén 285 mg subcutaneo 1 dosis a la semana por 3 meses, luego 1
dosis cada 2 semanas. Se realizé control de recuento plaquetario y perfil lipidico inicialmente cada 2



semanas, bajo programa de soporte a paciente con FCS. Evoluciona con reduccion significativa de
triglicéridos hasta rangos de 200-250 mg, con fluctuaciones a hipertrigliceridemia severa
relacionado con transgresiones alimentarias. En relacidon a reacciones adversas ha presentado
trombocitopenia leve, ajustandose la frecuencia de administracion seglin protocolo y
enrojecimiento en sitio de puncidn con hiperpigmentacion posterior. Su calidad de vida ha mejorado.
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