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Resumen

La hipertrigliceridemia familiar es un trastorno
autosémico dominante que afecta a 1:10000 personas,
siendo su  patogenia  desconocida. Variadas
hiperlipoproteinemias son causantes de un 8% de los
casos de pancreatitis aguda en la poblacion pediatrica;
ésta ultima se presenta en un 0,006-0,008% de este
grupo etario. De tal manera, episodios recurrentes de
pancreatitis aguda se han relacionado con niveles de
triglicéridos incluso mayores a 1000 mg/dL. La
destruccion de las células beta pancreéticas por
causas alternas a respuestas autoinmunes, determina el
desarrollo de diabetes mellitus tipo I. Se presenta el
caso de un paciente masculino de 14 afios con
diagnostico de hipertrigliceridemia familiar tipo V a los 6
afos, alcanzando cifras de triglicéridos de hasta 15780
mg/d y ha presentado cinco episodios de pancreatitis
aguda desde los 7 aflos a causa de la
hipertrigliceridemia. A los 8 afios se le diagnostica
diabetes mellitus tipo |, determinandose su origen en el
dafio tisular ocasionado por la pancreatitis recurrente. El
estudio sostenido del paciente desde la aparicion de los
sintomas, aunado a un correcto enfoque clinico y el
empleo de pruebas diagnésticas apropiadas ha
permitido establecer el orden cronolégico de los
procesos patoldgicos involucrados en la enfermedad
actual del paciente: hipertrigliceridemia familiar severa
como causante de las pancreatitis a repeticion vy, el
constante dafio al parénquima pancreatico como factor
etiologico de la diabetes mellitus tipo I, descartando la
etiologia autoinmune en estos casos; siendo estas
patologias de rara incidencia en la poblacion pediatrica.

Palabras  Clave: Hiperlipoproteinemia tipo V,
hiperlipidemia, pancreatitis, diabetes mellitus tipo II.
(fuente: MeSH)

Abstract

[Recurrent pancreatitis associated to familial severe
hypertriglyceridemia and diabetes mellitus type I]
Familial hypertriglyceridemia is a dominant autosomal
disorder that affects 1 of every 10000 people, with an
unclear pathogenesis. Several hyperlipoproteinemias
are the cause of 8% of all cases of acute pancreatitis
among the pediatric population; the latter affects 0,006-
0,008% of this age group. Thus, recurrent episodes of
acute pancreatitis have been linked to levels of
triglycerides that even higher than 1000 mg/dL.
Destruction of pancreatic beta cells for other causes
than  autoimmune responses, determines  the
development of type 1 diabetes mellitus. The following is
a case of a fourteen-year-old male patient, with
diagnosis of type V familial hyperlipoproteinemia at the
age of 6 years, reaching levels of triglycerides as high as
15780 mg/dl. The patient has presented 5 episodes of
acute pancreatitis since the age of 7 years, caused by
hyperlipoproteinemia. At the age of 8 years, he is
diagnosed with type 1 diabetes mellitus, originated by
the tissue damage caused by recurrent pancreatitis.
Sustained study of the patient since the appearance of
symptoms, along with an accurate clinical approach and
the performance of adequate diagnostic tests, have all
allowed to establish the chronological sequence of the
pathologic processes involved in the present illness of
the patient: severe familial hyperlipoproteinemia as the
cause of recurrent pancreatitis, as well as the constant
damage to the pancreatic parenchyma as the trigger of
type 1 diabetes mellitus, thus ruling out autoimmune
etiology in this case. All of the mentioned pathologies
are of rare incidence among pediatric population.

Key Words: Hyperlipoproteinemia type V,
hyperlipidemia, pancreatitis, diabetes mellitus type II.
(source: MeSH)
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Introduccion

La hipertrigliceridemia familiar o]
hiperlipidemia o hiperlipoproteinemia tipo V es un
trastorno que se presenta en 1:1000 [1] personas
y se asocia con elevaciones severas de
quilomicrones y VLDL en ayunas, pudiendo cursar
con valores de colesterol ligeramente elevados y
HDL baja. La acumulacion de estas lipoproteinas
se ha relacionado con deficiencias de la enzima
lipoproteina lipasa (LPL) y/o deficiencias de la
apolipoproteina ApoC2; cofactor de ésta. Por su
parte, marcadas hipertrigliceridemias, se han
relacionado con episodios de pancreatitis
recurrente. La diabetes mellitus (DM) tipo | es una
endocrinopatia frecuente en la infancia y la
adolescencia, predominando la de etiologia
autoinmune. El interés que se presenta en este
caso es el orden cronoldgico de aparicion de las
patologias: la hyperlipoproteinemia familiar, con
valores extraordinariamente elevados de
triglicéridos, como causante de las pancreatitis a
repeticion y el deterioro constante del parénquima
pancreatico como condicionante de la DM tipo .

Caso Clinico

Se presenta el caso de un paciente
masculino de 14 afios de edad con diagndstico de
hipertrigliceridemia familiar tipo V a los 6 afios,
hospitalizado en cuatro oportunidades por
pancreatitis aguda, quien padece de DM tipo |
secundaria, controlada desde el diagnéstico (8
afios de edad). Actualmente en tratamiento con
insulina 48 U diarias VSC OD, metformin TID,
gemfibrozil 900 mg UD vy orlistat 120 mg TID.
Consulta el mayo del 2009, al comenzar a
presentar epigastralgia tipo coélico que se irradiadia
a ambos hipocondrios y mesogastrio, asociada a
nduseas y vomitos de contenido alimentario,
concomitante cefalea holocraneana de caracter
pulsatil y mareos.

Se le realizan paraclinicos que evidencian
cetoacidosis diabética, elevacion marcada de
triglicéridos 'y colesterol total requiriendo
plasmaféresis, con elevacién de amilasa y lipasa
gue plantea nuevo episodio de pancreatitis aguda.

Como antecedente de importancia
presentaba lumbotomia a los 7 afios por dolor
abdominal asociado a pancreatitis, sin hallazgos
patoldgicos.

Al interrogatorio se evidenciaron polidipsia
de larga data, cefalea, mareos ocasionales y
nicturia (tres micciones diurnas y cuatro
nocturnas).

Al examen fisico, el paciente se
encontraba en regulares condiciones generales.
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Presentaba multiples xantemas en térax vy
abdomen, con conjuntivas palidas,

hiperrefringencia arteriolar en elfondo de ojo. El
abdomen se encontraba plano, blando, deprimible,
doloroso a la palpacion superficial y profunda en
epigastrio.

El dia del ingreso, se le indica tratamiento
con insulina cristalina via intravenosa y realizacion
de plasmaféresis, extrayéndose 2000 mL de
plasma, sin presentar descompensacion. Se
sugiere repetir plasmaféresis con valores de
triglicéridos mayores o iguales a 1000 mg/dL. Se
realizan estudios paraclinicos, evidenciandose
leucocitosis  (leucocitos:  17.000/mm3)  con
neutrofilia  (neutrdfilos:  80%), hiperglicemia
(glucosa: 286 mg/dL), hiperlipemia (colesterol:
1390 mg/dL, trigliceridos: 15780 mg/dL, HDL: 16
mg/dL; LDL: 1782 mg/dL; VLDL: 3156 mg/dL),
amilasa: 250U, lipasa: 1374Ul. Otros estudios que
portaba el paciente previo a su ingreso reportaban
pruebas negativas para anticuerpos anti-GAD vy
anti-islotes.

Dos dias mas tarde, presenté
descompensacion, debido a la cetoacidosis;
recibiendo infusién de insulina, fluidoterapia,

bicarbonato, metroclopramida y  morfina,
presentando mejoria. A los cuatro dias de su
ingreso, se le realizé ultrasonido abdominal;
evidenciandose pancreatitis aguda, ascitis escasa
y hemangioma hepatico. Durante su
hospitalizacion se le realiza electrocardiograma,
evidencandose aplanamiento de la onda T y
prolongacion del segmento QT, sugestivo de
trastornos electroliticos, como hipocalemia.

Discusion

La hiperlipidemia familiar tipo V se
caracteriza por la presencia patolégica de
quilomicrones en sangre en ayuno, soliendo
acompafiarse de VLDL y colesterol total elevados,
y HDL baja (diagnéstico diferencial con
hiperlipidemia tipo 1). Su origen es el déficit de la
enzima lipoprotein lipasa y/o de la apolipoproteina
Apo CII (cofactor), y se presenta preferentemente
en la adultez, en 1:1000 individuos [1]. Ocasiona
xantomas eruptivos, lipemia retinalis,
hepatoesplenomegalia y signos neuroldgicos
focales. Son comunes los episodios recurrentes de
pancreatitis [1,2,3].

Tienen valor diagndstico el sobrenadante
cremoso en el plasma lipémico refrigerado y la
quimica sanguinea [1]. Se recomienda la pérdida
de peso, dieta baja en grasas y ejercicios [1,3]. Se
indica plasmaféresis en hipertrigliceridemias muy
severas, disminuyendo la lipemia y la viscosidad
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sanguinea, aliviando el dolor abdominal y el
estado clinico del paciente [5,6].

Hasta un 11% de los casos de pancreatitis
aguda infantil derivan de hipertrigliceridemias, 40%
del tipo familiar V [7,8,9]. Los sintomas abarcan
epigastralgia o dolor difuso abdominal, taquicardia,
sudoracion, naduseas y vomitos [9].

Esta entidad se considera resultado de
hipoxia tisular por exceso de lipoproteinas, con
activacién de enzimas pancreéticas, alteracion de
microcirculacion y dafio endotelial, asi como
irritaciéon quimica por liberaciéon de acidos grasos
téxicos y lisolecitina, producto de la degradacion
de quilomicrones [10,11]. La pancreatitis se asocia
a triglicéridos mayores de 1000 mg/dL, siendo la
opcién terapéutica la normalizacién de sus niveles
séricos [4].

En el afio 2000, la prevalencia de la DM
era de 0.22% en menores de 20 afios [12]. La DM
tipo | es resultado de factores genéticos,
inmunitarios y ambientales. Los sintomas abarcan
poliuria, polidipsia, polifagia y pérdida de peso, y la
complicacibon aguda mas frecuente es la
cetoacidosis [3].

En el caso estudiado, anti-GAD y anti-
islotes ausentes, descartan la etiologia
autoinmune; atribuyéndose el origen del dafio
pancreédtico a la hipertrigliceridemia. Se estima
que el tratamiento continuo para mantener los
titulos de triglicéridos normales, evitard episodios
de pancreatitis aguda y reducira el riesgo de
complicaciones cardiovasculares asociado a la
hiperlipemia familiar tipo V. En cuanto a la
diabetes, continuar la administracion de insulina y
el control de glicemia evitara nuevos cuadros de
cetoacidosis y, a largo plazo, complicaciones
cronicas asociadas a esta enfermedad.
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