
A sitosterolemia é uma doença rara, autossômica recessiva. É caracterizada por
níveis séricos elevados de esteróis vegetais especialmente sitosterol, campesterol
e estigmasterol.

SITOSTEROLEMIA

PRINCIPAIS GENES
RELACIONADOS³

ABCG5 ABCG8

IMPLICAÇÕES CLÍNICAS DO TESTE GENÉTICO¹
Confirmar o diagnóstico do probando.
Rastreamento familiar para averiguação de novos afetados e
aconselhamento familiar.
Melhor orientação para tratamento da doença, como dieta e
uso de hipolipemiantes adequados.
Identificação precoce da doença evitando eventos como DAC
prematura.

INDICAÇÃO DO ESTUDO GENÉTICO¹
Faz parte do diagnóstico diferencial da hipercolesterolemia
familiar (HF), logo, é indicado para indivíduos com fenótipo
de HF com alterações hematológicas (principalmente
plaquetopenia) ou resposta adequada ao tratamento com
ezetimiba.
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CRITÉRIOS DIAGNÓSTICOS1

Xantomas: depósitos de gordura que podem estar localizados em
regiões como calcanhares, joelhos, cotovelos, mãos, entre outros.
Xantelasmas: depósito de gordura na região das pálpebras.
Alterações hematológicas: plaquetopenia, anemia e presença de
estomatócitos.
DAC precoce (homens < 55 anos e mulheres < 60 anos). Resposta
adequada ao tratamento com ezetimibe.
Níveis de -sitosterol ≥ 15μg/mL.

O quadro clínico inclui a apresentação de xantomas, xantelasmas,
alterações hematológicas e doença cardiovascular aterosclerótica
(DAC) precoce. A dieta rica em vegetais influencia diretamente
como um agravante para a doença. O tratamento com estatinas é
insuficiente e apresenta uma resposta melhor ao uso de ezetimiba.2
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