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RESULTADOS

"HIPERLIPOPROTEINEMIA TIPO Ila, FAMILIAR

CASO N° 1

Historia clfnica. (n°37.191)
A.P.M. mujer de 50 anos de edad. (Abril 1973)

Antecedentes personales. Sin interés
Antecedentes familiares. Abuelo fallecido de muerte

repentina. Hermano con xantomas tendinosos. Hijo de 22 afos de
edad con xantelasma y alteracifn lipfdica semejante a la que

. presenta la paciente.

Enfermedad actual. Hace cinco afios nota una tumora-
cibn sobre el tendn de Aquiles izquierdo que en estos filtimos
afios ha ido creciendo longitudinalmente a lo largo del mismo.

7 Pocos meses mds tarde aperecif otra tumoracién de ca-
racteristicas semejantes, pero de menor tamano, en el tend6n
de Aquiles derecho, y m&s adelante fueron apareciendo sucesiva-
mente lesiones semejantes en la cara dorsal del dedo medio de
la mano izquierda, en ambas rodillas y en el dorso del pie iz-
quierdo.

Exploracifn cut&nea. En las localizaciones menciona-

das se observan xantomas tendinosos, masas duras, que siguen
los movimientos del tendén correspondiente, de distribucién
longitudinal a lo largo del mismo, de contornos redondeados y
tamafios que oscilan entre 1 y 5 cm. de longitud segfin la loca-
lizacién donde asientan. '

No presenta otro tipo de xantomas, ni lesiones en mu-
cosas.

Exploraciones sistémicas y complementarias. No apor-
tan datos de interés. El examen oftalmolégico y el E.C.G. son
normales. Tensién arterial, 155/95 mmHg.
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rig. X, Caso n® 1. Xantomas tendinosos.
Estudios bioquimicos.
Prueba de sobrecarga grasa y ayuno prolongado:
Condiciones
basales “ 5 ias 10 h, - a las 18 h., P.H.L.A.
L.T. (mg$%) 1.556 14153 2153 1.196
C.T. (mg%) 576 550 520 598
TGy (mg%) 86 93 bS50 64
F.L. (mg$%) 262 340 215 287
Aspecto suero claro claro claro clare
Quilomicrones 0% 0% 0% 0%
Alfa-L.P. 22% 30% 29% 28%
Pre-beta-L.P. 9% 8% 6% 4%
Beta-L.P. 69% 62% 65% 68%



107
Histologia (n° 14.615)

Se biopsibd parcialmente un xantoma tendinoso del ta-
16n (tendén de Aquiles). :

Se observa una tumoracibn constituida por prolifera-
tibén de histiocitos, células espumosas, cé&lulas gigantes tipo
Touton y abundantes fibroblastos. La densidad del infiltrado
da lugar a estrechamiento de las luces vasculares. Llama la
atencibn la existencia de zonas de necrosis rodeadas por cé&lu-
las xantomatosas y cé&lulas gigantes, asf como la presencia de
espacios claros entre las bandas de coldgeno, las zonas de ne-
crosis y las células xantomatosas.

Abundante material lipfdico intracelular que se tine
intensamente de negro con el Sudén.

Fig:'2 Hiperlipoproteinemia tipo IIa, (caso n° 1). Células

espumosas disponiéndose en haces entre la imbricada

red de colédgeno. (Hematoxilina-eritrosina-azafrédn x
1.200} .
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HIPERLIPOPROTEINEMIA TfPO IIa, FAMILIAR,

CASO N° 2

Historia clfnica (n®37.192)
* J.A.P. var6n de 22 afios, hijo del caso n° 1 (Abril 1973).

Antecedentes personales. Sin interés.
Antecedentes familiares. Bisabuelo fallecido de muer-

te repentina. Madre y tfo materno con xantomas tendinosos.

Enfermedad actual. Desde hace cuatro afios presenta
mdculas amarillentas en el &ngulo interno de ambos p&rpados su-

periores.

Exploracifn cut8nea. Xantelasma en dicha localizacidn

(mdcula amarilla ténue dispuesta paralelamente entre la ceja y
el borde palpebral superior, de bordes mal limitados y extre-
mos agudizados).

No presenta otro tipo de xantomas ni lesiones en mu-

cosas.

Exploraciones sistémicas y complementarias. No apor-

tan datos de interés.

Estudios bioquimicos.

Prueba de sobrecarga grasa y ayuno prolongado:

Condiciones

basales - a las 10 h, - a las 18 h. P.H.L.A,.
L.T. (mg%) 1.464 1.112 1.194 1.196
c.r, (mg%) 540 ' 550 506 520
T.G. (mg$) 130 ' 165 64 100
F.L. (mg$) 312 329 315 -
Aspecto suero claro , claro claro claro
Quilomicrones 0% 0% 0% 0%
Alfa-L.P, 24% 22% 26% 25%
Pre~beta-L.P. 16% 18% 13% 6%

Beta-L.P. 60% 59% . 61s 693
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HIPERLIPOPROTEINEMIA TIPO IIa, SECUNDARIA A
DIABETES MELLITUS.

CASO N° 3

Historia clinica (n°31.324)
E.R.M. mujer de 66 anos de edad. (Abril 1972).

Antecedentes familiares. Madre cardibpata.

Antecedentes personales. Diabetes Mellitus con dismi-

nucibén importante de la agudeza visual.

Enfermedad actual. Desde hace m&s de un ano van apa-

reciendo masas duras, blanquezinas e indoloras en codos y en
regién glftea.

Exploracidn cutf@nea. Dichos tumores corresponden a

xantomas tuberosos de gran tamano. Adem&s presenta xantelasma

palpebral y xantomas tendinosos en el dorso de ambas manos.

Exploraciones sistémicas y complementarias. Soplo

presistblico en foco pulmonar, E.C.G. normal. Radiologfa del

térax: cardiomegalia y botén adrtico prominente.

Exploracién oftalmolégica: Disminucién importante de
la agudeza visual; en ambos fondos de ojo se observan exudados
mGltiples, microhemorragias y proliferacibén. Retinopatia diabé-
tica grado 1IV.

- K Caso n® 3. Xantomas tendinosos.
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Estudios bioquimicos.

Glicemia: - 222 mg% Uricemia normal.
L.T.: 1.666 mg% Quilomicrones: 0%
,C.T.: 506 mg$% Alfa-L.P. s 19%
T.G.: 627 mg% Pre-beta-L.P.: 21%
F.L.: 405 mg$ Beta- L.P.: 59%
A.G.L.: o'3 mEq/1.

Histologfa (n°13.255).

Biopsia de un xantoma tuberoso de gran tamafio en re-
gién ‘glitea. '

En la totalidad de la dermis se observa un infiltra-
do constituido casi exclusivamente por cé&lulas histiocitarias
de citoplasma espumoso, mis difuso en la dermis superficial y
con tendencia a formar conélomerados, preponderantemente peri-
vasculares, en la dermis profunda. Se observa asf mismo alguna
célula gigante multinucleada, aislada. Llama también la aten-
cién la gran proliferacién fibrobladstica que rodea a los histio-
citos espumosos hasta el punto de influir en la disposicidn de
los mismos, que adoptan alineamientos en distintas direcciones,
de forma estoriforme, como si de un tumor de origen fibrobl&sti-
co se tratara.

La tincibén con Sud&n negro, fue muy intensamente posi-

va.
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HIPERLIPOPROTEINEMIA TIPO 1V, SECUNDARIA A DIABETES MELLITUS.

CASO N° 4

Historia clinica (n°33.248)
' J.M.M. var6n de 41 afios de edad. (Agosto 1972).

Antecedentes personales. En alguna ocasibén aquejé
algias abdominales difusas y poco precisas. Ingesta de alcohol

considerable.

Antecedentes familiares. Padre diab&tico. Anteceden-

tes reum&ticos en casi toda la familia.

Enfermedad actual. Hace aproximadamente unos 10 afos
aparecieron 3 6 4 elementos papulosos de tamafio pequefio y colo-
racifén amarillenta en los p&rpados, el mentén, y en la'regién
cervical posterior. :

Hace 5 6§ 6 afios aparecieron elementos semejantes en
el térax, en los codos y en las regiones glfiteas, y mds recien-
temente en la frente, conductos auditivos externos, orificios
nasales y en regiones inguinales.

En el transcurso de estos 10 afios las lesiones se
han ido multiplicando y una gran parte de las mismas (unos 200
elementos aproximadamente) fueron electrocoaguladas en varias
ocasiones por diversos dermatflogos, dejando en su lugar una
pequefia cicatriz acrbmica. Afirma que una media docena de ta-
les elementos sufrieron involucién esponténea.

Exploracifn cuténea. En las localizaciones sefialadas
se reparten unos 40-50 xantomas tuberosos (p&pulas ‘redondeadas
de superficie lisa, bordes bien limitados, de tamanos que os-
cilan entre 2 y 8 mm. de did&metro y de coloracibn amarillo-ro-
sada o amarronada). En el p&rpado inferior derecho existe un
xantoma plano a modo de xantelasma de 1 cm2 aproximadamente de
extensién. Llama la atencibn la tendencia que muchos de estos
elementos, tienen a disponerse en zonas periorificiales funda-
mentalmente alrededor de los conductos auditivos externos y de

los orificios nasales externos.

Nevus de Becker en la regién subescapular derecha.

No presenta lesiones en mucosas.
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Exploraciones sistémicas y complementarias. Sin ano-

malfas. Examen oftalmolbgico: pterigion bilateral.

Evolucibn y tratamiento. Fue tratado con dieta hipo-

calbrica (restriccibdn de hidratos de carbono y grasas) y con
Jla administracifén de 1 gramo al dia de clofibrato, mds 1 gramo
al dfa de &cido nicotinico. A los seis meses se aprecif una no-
table mejorfa bioquimica, los xantomas fueron perdiendo consis-
tencia y algunos de ellos llegaron a desaparecer, dejando en
su lugar lesiones cicatrizales de aspecto anetodérmico (aneto-
dermia secundaria postxantomatosa). '

rig. 4 Caso n° 4. Xantomas tuberosos y xantoma plano del
pérpado inferior derecho.

Estudios bioquimicos.

Glicemia: 110 mg% i Uricemia: 8'8 mg$%

Curva de glicemia: - en ayunas 110 mg%
a los 30' 155 mg%
a los 60' 177 mg%
a los 120' 155 mg%
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Prueba de sobrecarga grasa y ayuno prolongado:

Condiciones

basales - alas 10 h. - a las 18 h. P.H.L.A.
L.T. (mg%) 1.304 864 1.000 809
C.T. (mg%) 234 243 307 235
T.G. (mg$) - 470 272 222 122
F.L. (mg$%) 350 213 - -
.Quilomicrones 0% 0% 0% 0%
Alfa-L.P. 12% = 29% . 20% 15%
Pre~beta-L.P. 37% 15% 17% 85%
Beta-L.P. 50% ' 54% 63% 0%

Control bioquimico durante el tratamiento:

a los a los a los a los a los a los
8 m, 16 m. 20 m. 24 m, 34 m. 40 m.

L.T. (mg$) 540 670 1458 690 785 720
C.T. (mg$) 220 179 < 377 209 202 202
T.G. (mg$) 64 172 301 87 110 131
F.L. (mg$) 137 202 514 220 244 -
A.G.L. (mEq/1l) - - - - 0's 0'4
Quilomicrones 0% 0% 4% 0% 0% 0%
Alfa-L.P. 28% 20% 20% 29% 25% 24%
Pre-beta-L.P. 8% 22% 50% 5% 10 27%
Beta-L.P. 63% 58% 26% 66% 65% 49%
Glicemia (mg%) 114 98 101 106 100 96

(m = meses)

Histologfa (n°13.499)

Biopsia de un xantoma tuberoso de la cara.

Epidermis irregularmente acant®sica por encima de la
lesién dérmica.

Pipula dérmica formada por un denso infiltrado, bien
limitado en sus bordes, compuesto preponderantemente por histio-
citos espumosos adem&s de algunos fibroblastos y alguna célula
gigante multinucleada tipo Touton.

Los elementos histiocitarios, al igual gque en los
casns anteriores, tienen un nficleo grande y claro, y citoplas-
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ma abundante, eosinb6filo y cargado de érasa, como se pone de

manifiesto en las tinciones para los colorantes de las grasas.

PFigi"h Hiperlipoproteinemia Tipo IV (gaso n° 4). Zona del -
infiltrado dérmico con numerosas cé&lulas gigantes
multinucleadas tipo Touton. (Hematoxilina-eritrosi-

na-azafrén x 600).

ULTRAESTRUCTURA (n°961).

Abundantes macrbfagos cargados de grandes vacuolas lipi
dicas en sucitoplasma, junto a gran cantidad de lisosomas con zO-
nas redondeadas de contenido multilaminar e irregular. Se obser-
van algunas figuras de mielina y bastantes lisosomas en varias fa
Ses de actividad. Estas células presentan un citoplasma de Golgi
muy aparente y algunos sacos de reticulo endoplésmico granular.

En alguna célula se hallaron cristales de lipidos.

Se observaron vacuolas lipfdicas, algunas de ellas de
gran tamafo, en las células endoteliales, en los pericitos y en

algunos fibroblastos.

El Coldgeno era muy abundante.
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Fig. 6 Hiperlipoproteinemia tipo IV (caso n°d).
fibrobl&sticas con vacuolas lipidicas (VL) en su citoplas
ma (N = nficleo, REG = reticulo endoplésmico granular,

H = hematie en el espacio extracelular). (Aumentos x

15.000).

.

NS . .
Dos células
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Elg. /7 Hiperlipoproteinemia tipo IV (caso n°® 4). Porcibn ci-
toplasmdtica de una c&lula histiocitaria en la que
se observan varias vacuolas lipidicas, lisosomas con
estructuras redondeadas de diferente densidad en su
interior (flechas) y dos cristales lipidicos (aste-
risco). N = nficleo de otra célula. (Aumentos x 20.000).
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CROMATOGRAFIA DE LIPIDOS

Caso n? 4 (Extracto lipidico: 36°7 % del tejido seco)
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HIPERLIPOPROTEINEMIA TIPO IV, SECUNDARIA A DIABETES MELLITUS.

CASO N° 5

Fistoria clinica (n°37.324)
) J.M.A. varbn de 52 anos de edad. (Mayo 1973).

Antecedentes familiares. Sin interés.
Antecedentes personales. Diabetes mellitus. Obesidad

(118 Kgs.) Dos infartos de miocardio en menos de 2 anos.

Enfermedad actual. Desde hace 3 6 4 afos han ido apa-

reciendo lentamente lesiones blanquecinas, tumorales y peduncu-
ladas por todo el tronco.

Exploracifn cuténea. Por todo el tronco, extremida-

des superiores y la zona aproximal de extremidades inferiores
existen mGltiples xantomas tuberosos (m&s de un centenar), de
diversos tamanos, Flgunos de los cuales son francamente tumo-
rales y adoptan una disposicibén pedunculada a modo de mollus-
cum fibroso.

Exploraciones sist€émicas y complementarias. Indivi-
duo de constitucibn picnica. Radiologfa de tb6rax: cardiomega-
lia, botén abrtico prominente. El1 E.C.G. evidencia signos de
infarto de miocardio antiguo. El1 examen oftalmolégico es nor-

mal.

Estudios biogquimicos.

Glicemia: 123 mg% Uricemia normal.
L.T.: ! 600 mg$

C.T.: 205 mg$

T.G. ‘ 160 mg$

Quilomicrones: 0%

Alfa-L.P.: 20%

Pre-beta-L.P.: 25%

Histologfa. (n°14.228)
Se biopsi6 un xantoma tuberoso de gran tamafo v aspec-

péndulo de la cara lateral del tronco.
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