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Se trata de un nifo de 21 meses con lesiones cutaneas
asintomaticas de aparicion progresiva desde hace 4 meses.
Como antecedente familiar destaca hipercolesterolemia en
las ramas materna y paterna, asi como infarto agudo de
miocardio del padre a los 32 anos.

Se observan placas amarillentas ligeramente sobreeleva-
das, de superficie rugosa y que siguen el trayecto de los
pliegues de ambas muiecas (fig. 1). También se observan
lesiones papulonodulares amarillentas de 3 a 5 mm de
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didmetro en los nudillos (fig. 2), agrupadas en codos y
rodillas (fig. 3).

Entre los examenes complementarios destaca una mar-
cada elevacion del colesterol total (1.105mg/dl) y del
colesterol ligado a lipoproteinas de baja densidad (LDL)
(933 mg/dl). Los resultados de los triglicéridos (138 mg/dl) y
del colesterol ligado a lipoproteinas de alta densidad
(30mg/dl) son normales. La apolipoproteina A; es de
0,74g/l y la apolipoproteina B es de 4,88g/1.

Dada la alteracion lipoproteica y los antecedentes
familiares, el diagnostico de sospecha es xantomas secun-
darios a hipercolesterolemia familiar. Se realiza un estudio
genético y se obtiene mutacion del gen del receptor de LDL
en homocigosis, lo que confirma el diagnéstico.
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Figura 3

Los xantomas son pequenas tumoraciones grasas bajo la
superficie cutanea asociadas generalmente a hiperlipide-
mia, bien sea primaria (genética) o secundaria a otras
afecciones sistémicas (hipotiroidismo, sindrome nefrotico,
etc.).

Estas lesiones xantomatosas también pueden aparecer
en situaciones de normolipidemia con las que hay que
hacer diagnostico diferencial, principalmente con algunos
procesos proliferativos englobados dentro las histiocitosis,
como el xantogranuloma juvenil o el xantoma diseminado.

Interesa destacar que si bien la hipercolesterolemia
familiar se caracteriza por la presencia de xantomas en
adultos, su hallazgo es muy infrecuente incluso en la forma
homocigota y su aparicion es excepcional en la época
lactante.
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