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1570 - SINDROME DE SMITH LEMLI-OPITZ. A PROPOSITO DE 5 CASOS
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Resumen

Objetivos: El sindrome de Smith-Lemli-Opitz (SLO) fue descrito por Smith y cols. en 1964, es un trastorno
autosdmico recesivo caracterizado por multiples malformaciones. Iron 'y Tint describieron en 1933 unos
nivel es extremadamente bajos de colesterol y un aumento de sus precursores en pacientes con este sindrome,
postulando un defecto en la biosintesis de colesterol como causa de esta enfermedad. Nuestro objetivo esla
revision de los pacientes de SLO de la unidad de minoritarias de nuestro servicio.

Métodos: Revisamos |os cinco casos clinicos de la unidad de minoritarias de nuestro servicio, y €
tratamiento actual.

Resultados: Presentamos cinco casos de pacientes con este sindrome, 3 varones y dos mujeres, de 32,2 afios
de edad media, con diagndstico genético confirmado con mutaciones en el gen DHCR, en tratamiento con
colesterol. Presentamos en latabla el perfil de lipidosy €l tratamiento de |os pacientes.

N1 N2 N3 N4 N5
Edad 29 27 31 22 40
Sexo Varén Mujer Varén Varén Mujer
Colesterol total (mg/dL) 48 54 116 140 63
HDL (mg/dL) 26,3 33 46 40 32
CnoHDL (mg/dL) 21,7 21 69 103 21

LDL mg/dL 14 8,88 51 85 14
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TG mg/dL 38 60 92 91 59

55g/24h  6g/24h 3g/24h 8g/24h 69/24h

Dosis colesterol

135 mg/kg 135 mg/kg 135 mg/kg 150 mg/kg 135 mg/kg

Estatinas No Si Si No No

Discusion: Las principales manifestaciones clinicas del SLO son anomalias faciales, retraso mental, trastorno
del crecimiento prey postnatal y alteraciones en los genitales externos en varones, existiendo multiples
malformaciones menores asociadas. La serie de nuestro servicio presentan en todos |0s casos hipotonia,
dismorfiafacial, microcefaliasy tallas bajas. Retraso mental con o sin lenguaje es diferente en nuestros
pacientes debido ala educacion de dos de ellos en centros educativos especiales. La dosis de colesterol oral
debe ser individualizada. En todos nuestros pacientes la dosis de colesterol oral oscila entre 135 a 150
miligramos/kg/dia, asi como dietaricaen colesterol. No en todos |os pacientes | as estatinas fueron eficaces
motivo por e que seretiraron. El genotipo en el SL O puede condicionar la forma de presentacién clinica.

Conclusiones: El tratamiento con colesterol pretende mejorar la produccién de colesterol y disminuir el
acumulo de precursores (6). Se debe individualizar segun niveles de colesterol en suero y del perfil de
esteroles, valorando la respuesta al tratamiento
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