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CASO 2: 
     Paciente masculino de 43 años, venezolano, radicado en Chile hace 6 años. Con 
hipertrigliceridemia severa conocida desde los 28 años. Refiere historia de cefalea y dolor abdominal 
de larga data. Recibió múlNples tratamientos sin respuesta, incluidos fibratos (Fenofibrato, 
Ciprofibrato), Omega 3, incluso plasmaféresis en una ocasión. Adhiere a dieta baja en grasas, en 
general. 
     Se descartaron causas secundarias de hipertrigliceridemia. Sin hábito tabáquico, consumo de 
alcohol muy escaso. Realiza acNvidad Xsica 3 veces a la semana. Sin antecedentes familiares de 
dislipidemia. Padre fallecido, tenía antecedente de DM2, cardiopaZa coronaria y ACV, madre 
hipertensa y sus 2 hermanos sanos. 
      El 2019 estuvo hospitalizado por primer episodio de pancreaNNs aguda leve (en Chile), se 
concluye secundario a hipertrigliceridemia severa. Se revisan antecedentes, dislipidemia mixta, con 
hipertrigliceridemia severa mantenida (nivel más bajo 2500 mg/dL, nivel más alto 8500 mg/dL). Se 
sospecha Síndrome Quilomicronemia Familiar (FCS), se realiza score de Moulin: 13 puntos, FCS muy 
probable.  
     Se realiza Test genéNco de FCS (Diciembre 2019), se encontraron dos variantes probablemente 
patogénicas en el gen LMF1 (mutación heterocigota para la variante c.503+1G>T y mutación 
heterocigota para la variante c.777del p.(Trp260GlyfsTer52)), genoNpo compaNble con FCS.  Se indica 
tratamiento con Volanesorsén, un oligonucleóNdo anNsenNdo dirigido al ARN mensajero de APO C-
III, diseñado para inhibir la formación de la APOC-III, lo que elimina a un inhibidor del aclaramiento 
de los triglicéridos y acNva el metabolismo por una vía independiente de la lipoproteína lipasa (LPL). 
 Volanesorsén está aprobado por la Agencia Europea de Medicamentos (EMA) para el tratamiento 
de FCS, se encuentra registrado en Chile, su uso está 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 resolución a su favor. En ese lapso presentó 2 episodios de pancreaNNs 
aguda leve (2021 y 2022). 
     Ingresa a Endocrinología HBLT a fines de diciembre 2024 para iniciar tratamiento. Examen Xsico: 
Peso 75 Kg Talla 1,72 IMC: 25, normotenso,  sin xantomas erupNvos, ni xantelasmas. Sin acantosis 
nigricans, acrocordones, ni signos clínicos de lipodistrofia. Examen Nroideo normal, no se palpan 
visceromegalias. Laboratorio: Colesterol Total: 470 mg/dL HDL: 12mg/dL Triglicéridos: 2863 mg/dL, 
Hemograma normal, Pruebas hepáNcas normales, creaNnina: 1.08 mg/dL, TSH: 3,12uUI/mL, T4L: 
1,35 ng/dL, glicemia 93 mg/dL, insulina basal: 6,8 uU/mL.  
     En enero 2025 inició Volanesorsén 285 mg subcutáneo 1 dosis a la semana por 3 meses, luego 1 
dosis cada 2 semanas. Se realizó control de recuento plaquetario y perfil lipídico inicialmente cada 2 



semanas, bajo programa de soporte a paciente con FCS. Evoluciona con reducción significaNva de 
triglicéridos hasta rangos de 200-250 mg, con fluctuaciones a hipertrigliceridemia severa 
relacionado con transgresiones alimentarias. En relación a reacciones adversas ha presentado 
trombocitopenia leve, ajustándose la frecuencia de administración según protocolo y 
enrojecimiento en siNo de punción con hiperpigmentación posterior. Su calidad de vida ha mejorado.  
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