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SITOSTEROLEMIA

A sitosterolemia é uma doenca rara, autossémica recessiva. E caracterizada por
niveis séricos elevados de esterdis vegetais especialmente sitosterol, campesterol
e estigmasterol.

O quadro clinico inclui a apresentacdo de xantomas, xantelasmas,
alteragcdes hematoldgicas e doenca cardiovascular aterosclerética
(DAC) precoce. A dieta rica em vegetais influencia diretamente
como um agravante para a doenca. O tratamento com estatinas é
insuficiente e apresenta uma resposta melhor ao uso de ezetimiba.?

CRITERIOS DIAGNOSTICOS!

@ Xantomas: depdsitos de gordura que podem estar localizados em
regides como calcanhares, joelhos, cotovelos, maos, entre outros.

Xantelasmas: depdsito de gordura na regido das palpebras.
Alteracdes hematoldgicas: plaquetopenia, anemia e presenca de
estomatdcitos.

DAC precoce (homens < 55 anos e mulheres < 60 anos). Resposta
adequada ao tratamento com ezetimibe.

Niveis de p-sitosterol = 15ug/mL.

INDICACAO DO ESTUDO GENETICO!

@ Faz parte do diagndstico diferencial da hipercolesterolemia
familiar (HF), logo, é indicado para individuos com fenédtipo

PRINCIPAIS GENES

de HF com alteragdes hematoldgicas (principalmente RELACIONADOS?
plaguetopenia) ou resposta adequada ao tratamento com
ezetimiba. ABCG5 ABCG8
IMPLICACOES CLINICAS DO TESTE GENETICO! f
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