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Infroduccion

Las alteraciones de las concentraciones de lipoproteinas
plasmaticas (dislipemias) estdn fuertemente asociadas con
el desarrollo del proeceso arteriosclerdtico. De hecho, 1a ma-
yoria de estudios prospectivos han demostrado que las alte-
raciones de las concentraciones de los lipidos plasmaticos
son el principal factor de riesgo de enfermedad cardiovas-
cular, y que la intervencion que counsigue reducir las con-
centraciones plasmaticas del colesterol transportado por las
lipoproteinas de baja densidad (colesterol de LDL), se acom-
pafia de una reduccion en la incidencia de accidentes car-
diovasculares agudos. No obstante, no todas las hiperlipe-
mias son igualmente aterogénicas. Asi, mientras algunas de
cllas como la hipercolesterolemia familiar monogénica o la
hiperfipemia familiar combinada se asocian a un elevado
riesgo de enfermedad cardiovascular, otras como el déficit
famitiar de lipoproteina lipasa no parecen ser aterégenas.

Por otra parte, ademds de su importancia como factor de
riesgo de arteriosclerosis, las dislipemias pueden ser causa
de otras patologias como la pancreatitis aguda, en casos de
hiperquilomicronemias, o de enfermedades carenciales, en
casos de abetalipoproteinemia.

Todo este conjunto de circunstancias hace que sea nece-
sario establecer unas pautas dirigidas al correcto diagnosti-
co de las dislipemias, aprovechando al méximo los medias
disponibles y conociendo el conjunto de posibilidades que
se encuentran was cada serie de resultados concretos.

En la tabla I indicamos cudl es la conducta mas adecua-
da para el diagnostico de los pacientes hiperlipémicos. En
ella se indica la conveniencia de comprobar la existencia de
una elevacion de las concentraciones plasmaticas de lipo-
proteinas en condiciones estandarizadas. Esta comprobacion
tiene su origen en la elevada variabilidad biolégica intrain-
dividual de las concentraciones de lipidos plasmaticos, y en
la necesidad de establecer sin dudas la existencia de una ele-
vacion constante de los mismos. En la tabla II se indican
las condiciones preanaliticas mas importantes que deben te-
nerse en cuenta antes de valorar los resultados obtenidos en
las determinaciones de las concentraciones plasmaticas de
las principales lipoproteinas, o de sus constituyentes mas re-
presentativos (colesterol, triglicérido v colesterol de HDL).
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Tabla I. Conducta general para el diagnéstico de una
dislipemia

A. Tras detectar la presencia de concentraciones de co-
lesterol sérico superiores a 5,2 mmol /L., comprobar la
existencia de una DISLIPEMIA mediante determinacio-
nes de colesterol, triglicérido y colesterol de HDL, re-
petidas en 2 6 3 ocasiones separadas cada una de ellas
por 3 semanas.

B. Descartar la presencia de otra alteracion metabdlica
que pueda ser la responsable (dislipemia secundaria), o
asociarse a la dislipemia presente.

C. En el caso de las dislipemias sccundarias, establecer
la fenocopia (expresién) que presenta.

D. En el caso de las dislipemias primarias, establecer el
fenotipo con que se expresa e intentar el diagnoéstico ge-
nético de la misma.

En la tabla III, indicamos cudl es la secuencia de procedi-
mientos analiticos (ordenados de menor a mayor compleji-
dad) que deben ser utilizados para la progresién en el diag-
nostico de las dislipemias. En la tabla [V se indican cudles
son las concentraciones de colesterol, triglicérido y coleste-

Tabla IL. Cendiciones preanaliticas

1. Mantener al paciente con su dieta habitual (y peso es-
table) durante las 2-3 semanas previas a la extraccion.

2. Retrasar cualquier extraccion por lo menos tres se-
manas tras una enfermedad leve, o 3 meses tras una en-
fermedad grave, cirugia o traumatismo grave.

3. Si queremos estudiar una posible dislipemia prima-
ria, estudiar al paciente en régimen ambulatorio reali-
zando la extraccion siempre en la misma postura.

4. Suspender cualquier medicacion no imprescindible (a
menos que deseemos conocer su efecto sobre las concen-
traciones de lipoproteinas del paciente), por lo menos
1 mes antes de la exiraccion.

5. Realizar la extraccién tras 12-14 horas de ayuno.

6. Realizar la extraccién cuidadosamente y evitando la
estasis venosa prolongada.
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Tabla III. Pruebas generales para el diagnéstico de las
dislipemias

1.Determinacion de la concentracion de colesterol y de tri-
glicérido en suero.

2. Determinacién del colesterol de HDL.
3. Deteccion de la presencia de quilomicrones.

4. En el caso de que la concentracion de triglicéridos sea fi-
siologica, el colesterol de LDL puede ser estimado mediante
la aplicacién de la férmula de Friedewald.

5. Separacion de quilomicrones, en caso de estar presentes.

6. Separacién de VLDL por ultracentrifugacion (método de
rutina) y obtencion de las concentraciones de colesterol co-
rrepondientes a las tres principales familias de lipoproteinas
(VLDL, LDL y HDL).

7. Calculo del cociente entre las concentraciones de coleste-
rol de VLDL y de triglicérido. Sila VLDL es de composicidén

normal, este cociente debe ser inferior a 0,65.

rol de HDL que se consideran como deseables, y las que in-
dican un riesgo elevado de enfermedad cardiovascular.

Puesto que los procedimientos analiticos indicados en la
tabla III no estan al alcance de la mayoria de los laborato-
rios clinicos, en este documento presentamos una serie de
recomendaciones practicas dirigidas al diagnostico de las dis-
lipemias mediante la utilizacién de técnicas cuya compleji-
dad crece progresivamente.

Con cada conjunto de resultados, que se califican como
de aumentados, «normales» o disminuidos, se deduce el fe-
notipo lipoproteico (tabla V) correspondiente (si estda defi-
nido), y la o las enfermedades genéticas (tabla VI) proba-
blemente responsables. En cada circunstancia (en caso de
existir), se indica la prueba considerada como diagndstica.

Estrategia diagndstica

El consenso para el control de la colesterolemia en Espana
(con fines de intervencién médica, farmacoldgica o no) no

Tabla IV. Concentraciones séricas deseables de lipidos y lipoproteinas

SIN OTROS CON OTROS
FACTORES DE RIESGO FACTORES DE RIESGO

Colesterol (mmol/ L) 5,2-5,7 <5,2

Triglicérido (mmol/L) <2,3 <2,3

Colesterol de LDL (mmol/L) <4,0 <3,5

Colesterol de HDL (mmol/L) >0,9 >0,9
Tabla V. Clasificacion fenotipica

FENOTIPO COLESTEROL TRIGLICERIDO ELECTROFORESIS LIPOPROTEINAS ALTERADAS

I N, + + 4+t Banda quilomicrones Quilomicrones

1la + + N Banda beta+ + LDL

1Ib + + + + Bandas beta y prebeta+ + VLDL y LDL

111 + + + Banda beta ancha IDL (beta VLDL)

v N + + Banda prebeta + + VLDL

v + + ++ + + Banda prebeta+ + + VLDL y quilomicrones
N: “normal’’.

Tabla VI. Hiperlipemias primarias (clasificacién gené

tica)

ALTERACION GENETICA F

ENOTIPO

DEFECTO BIOQUIMICO

Déficit familiar de lipoproteina lipasa
Déficit familiar de apolipoproteina CII

Hipercolesterolemia
familiar monogénica
Defecto familiar Apo B

Hipercolesterolemia
poligénia
Hiperlipemia familiar
combinada

Hipertrigliceridemia
familiar

Disbetalipoproteinemia
familiar

Hiperlipemia mixta

1la
I1a

Ila

1Ia, 1Ib
olV

v

11

A%

Ausencia de actividad
Lipoproteina lipasa
Ausencia o estructura
anormal de apo CII

Déficit de receptores de LDL

Apo B anormal

Desconocido, heterogéneo

Desconocido

Desconocido

Homocigoto para Apo E2 y otra
alteracién del catabolismo de VLDL

Desconocido
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expresa claramente la necesidad de realizar determinaciones
distintas a la del colesterol plasmatico a menos que las con-
centraciones de éste superen los 6,5 mmol/L. No obstante,
para poder establecer un correcto diagnéstico de una disli-
pemia (o de la ausencia de la misma), los criterios a utilizar
son ligeramente distintos ya que es posible encontrar una
alteracién del metabolismo de las lipoproteinas en un indi-
viduo con concentraciones de colesterol inferiores a las men-
cionadas.

Teniendo en cuenta los datos previamente comentados,
consideramos que el perfil lipidico dirigido al diagndstico
de las hiperlipemias debe constar por lo menos de las deter-
minaciones de las concentraciones de colesterol, triglicéri-
do y colesterol de HDL. Existe una cierta discusion acerca
de los valores discriminantes a utilizar en la valoracién de
los resultados de las determinaciones mencionadas. En nues-
tro pais, esta discusion se agrava al no existir suficientes da-
tos acerca de la distribucién de los valores de estas magni-
tudes entre la poblacidén no seleccionada. Por estos motivos,
y puesto que es necesario manejar unos valores discriminan-
tes homogéneos en todos los laboratorios (y que consten
como valores de referencia en la entrega de resultados), una
solucion de compromiso que recomienda esta comision es
la de utilizar en un extremo los valores discriminantes reco-
mendados tanto por la Sociedad Espafiola de Arterioscle-
rosis para el inicio de la intervencion médica (Alto Riesgo
Cardiovascular) en lugar del limite superior de los valores
de referencia, y en el otro extremo los correspondientes al
fractil 0,05 de la distribucién de valores en el intervalo de
edad 20-39 anos de poblaciones occidentales comparables
a la nuestra (en espera de disponer de datos de nuestra po-
blacidn). De esta manera, los valores discriminantes reco-
mendados son los siguientes:

Srm-Colesterol, ¢
Srm-Triglicérido, ¢
Srm-Colesterol de VLDL, ¢
Srm-Colesterol de LDL, ¢
Srm-Colesterol de HDL, ¢

3,67-6,50 mmol/L
0,51-2,30 mmol/L
0,10-1,03 mmol/L
2,15-4,78 mmol/L
0,90-1,65 mmol/L

No obstante, hay que recordar que estos valores son los
recomendados para el establecimiento de la existencia de dis-
lipemias, y que diferentes sociedades cientificas han esta-
blecido ademas otros intervalos de valores a tener en cuen-
ta en la decision de intervencién. Estos valores discriminantes
adicionales tienen en cuenta la asociacion de las concentra-
ciones de lipidos con otros de los denominados factores de
riesgo cardiovascular. Los valores «deseables» de lipopro-
tefnas (tabla I'V), aunque son utiles desde el punto de vista
de las recomendaciones de intervencion sobre un individuo
concreto, son dependientes de multiples factores y en con-
secuencia no son utiles para la definicién de una situacién
de «hiperlipemia». No obstante, pueden ser de gran ayuda
para los esquemas diagndsticos que se presentan a continua-
cién. Una concentracién de colesterol plasmatico inferior
a 5,2 mmol/L (valor deseable para el colesterol) no se aso-
ciara nunca a una elevacidén del colesterol de LDL (segun
los valores discriminantes anteriormente definidos), aunque
pueda ser compatible con una hipoalfalipoproteinemia (en-
tidad que no modificara las caracteristicas de intervencion
en estas circunstancias). Sin embargo, una concentracién de
colesterol inferior a 6,5 mmol/L, si puede coexistir con una
elevacion de colesterol de LDL. Puesto que la deteccién de
una concentracién de colesterol plasmatico superior a 5,2
mmol/L, debe seguirse de la determinacién de colesterol,
triglicérido y colesterol de HDL, serd muy improbable que
dejemos de detectar una hiperlipemia significativa.

Colesterol <6,5 mmol/L y Triglicérido <2,3 mmol/L

Colesterol de HDL

v

>1,65 0,9 21,65 <0,9

HIPERALFALIPO-
PROTEINEMIA

v v

>4,78’ 2,15a4,78 | [<2,15 <2,15

Colesterol de LDL
(Friedewald)

2,15a4,78 | |>4,78

\

) , HIPOALFALIPO-

NORMAL’ ¢ PROTEINEMIA
Posible: HIPO- 0 ABETA
- LIPOPROTEINEMIA
HIPERCOLES- HIPERCOLES-
TEROLEMIA TEROLEMIA
FAMILIAR FAMILIAR
POLIGENICA POLIGENICA

Figura 1.

De acuerdo con lo anteriormente comentado, la estrate-
gia diagndstica recomendada, que se basa en las concentra-
ciones séricas de colesterol como primera valoracion, es la
siguiente:

1. Colesterol < 6,5 mmol/L. La presencia de una concen-

tracién sérica de colesterol inferior a 6,5 mmol/L, no es su-
ficiente para descartar la existencia de alteraciones del me-
tabolismo lipoproteico en un individuo concreto. Si las
concentraciones de colesterol no estan elevadas la siguiente
determinacion a realizar sera de triglicérido en suero.
1.1. Triglicérido <2,3 mmol/L. La asociacion de concentra-
cion de colesterol y triglicérido por debajo de las cifras men-
cionadas, no es suficiente para considerar a un individuo
como normolipémico. Asi, una elevacion de la concentra-
cion de colesterol de LDL o de colesterol de VLDL, puede
estar enmascarada por un descenso de la concentracion del
colesterol de HDL. De esta manera, la determinacion del co-
lesterol de HDL parece imprescindible, tanto como marca-
dor independiente del riesgo cardiovascular, como para el
diagnéstico de las hiperlipemias. (ver figura 1).

1.1.1. Colesterol de HDL normal (0,90-1,65 mmol/L) Es
necesaria la determinacién de colesterol de LDL. En estas
circunstancias es aceptable su estimacién a través de la for-
mula de Friedewald (colesterol de LDL =colesterol - coles-
terol de HDL - [triglicérido/2,21]). Puesto que la concentra-
cion de triglicérido no estd aumentada, la probabilidad de
encontrarnos frente a una VLDL de caracteristicas anorma-
les sera muy pequeiia y la influencia de los errores de aplica-
cién de la formula de poca importancia.

1.1.1.1. Colesterol de LDL normal (2,15-4,78 mmol/L)
Con este conjunto de resultados puede asumirse que no existe
ninguna alteracion del metabolismo de las lipoproteinas.

1.1.1.2 Colesterol de LDL aumentado (>4,78 mmol/L)
Corresponde a un fenotipo I1a probablemente debido a una
hipercolesterolemia familiar poligénica o a alteracione exo-
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genas (de origen fundamentalmente dietético) del metabo-
lismo de la LDL. En ambos casos la alteracion sera leve y
probablemente respondera bien a modificaciones dieté-
ticas.

1.1.1.3. Colesterol de LDL disminuido (< 2,15 mmol/L)
Hay que descartar los déficits de sintesis de apolipoproteina
B (abetalipoproteinemia, hipobetalipoproteinemia, enferme-
dad de Anderson). En estos casos es recomendable la deter-
minacién de apolipoproteina B y el estudio familiar de pa-
ciente para intentar establecer el diagnéstico de la patologia
subyacente.

1.1.2. Colesterol de HDIL aumentado (> 1,65 mmol/L). La
presencia de concentraciones elevadas de colesterol de HDL
con colesterol normal, practicamente descarta una elevacién
del colesterol de LDL. Este conjunto de resultados es suges-
tivo de hiperalfalipoproteina familiar, si bien ésta debe com-
probarse por el estudio familiar del paciente. La hiperalfali-
poproteinemia familiar no esta considerada dentro de la
clasificacion fenotipica de las hiperlipemias (Clasificaciéon
de Friedrickson, tabla V).

1.1.3. Colesterol de HDL disminuido (< 0,90 mmol/L).
Es necesario realizar la determinacion del colesterol de LDL.
Aligual que en casos anteriores, ésta puede ser estimada me-
diante la utilizacién de la férmula de Friedewald.

1.1.3.1. Colesterol de LDL normal. Hipoalfalipoproteine-
mia. Esta alteracion no estad catalogada como un fenotipo
de Friedrickson, pero su deteccion es importante puesto que
los descensos del colesterol de HDL son un importante fac-
tor de riesgo independiente de enfermedad cardiovascular
(pueden modular el grado de intervencion delante de unas
congentraciones concretas del resto de lipoproteinas). En caso
de que la disminucién del colesterol de HDL sea muy severa
(< 0,30 mmol/L) es conveniente analizar las concentracio-
nes de apolipoproteina Al puesto que puede tratarse de una
enfermedad de Tangier u otras entidades con déficits de apo-
lipoproteina Al.

1.1.3.2. Colesterol de LDL aumentado. Fenotipo ITa. Pro-
bablemente consecuencia de una hipercolesterolemia fami-
liar poligénica. El diagnéstico definitivo dependera del es-
tudio familiar y de descartar otras alteraciones metabolicas
que provoquen este aumento de colesterol de LDL.

1.2. Triglicérido aumentado (>2,3 mmol/L). En el caso
de una elevacion de la concentracion de triglicérido, €sta pue-
de ser debida a la presencia anormal de quilomicrones o a
una elevacion de las concentraciones de VLDL. Puesto que
ambas circunstancias tienen significados muy distintos, y te-
niendo en cuenta la facilidad de su determinacion, el siguiente
paso serd la determinacion de quilomicrones (ver figura 2).

1.2.1. Ausencia de quilomicrones. En el caso de ausencia
de quilomicrones, la elevacién del triglicérido serd debida a
un aumento de las concentraciones de VLDL. Esta situacion
constituira un fenotipo IV, que debera ser estudiado poste-
riormente para decidir si corresponde a una hipertrigliceri-
demia inducida por factores dietéticos (u otras alteraciones
metabdlicas), a una hipertrigliceridemia familiar o a una hi-
perlipemia familiar combinada.

1.2.2. Presencia de quilomicrones. La presencia de quilo-
micrones no descarta la presencia concomitante de una ele-
vacién de las concentraciones de VLDL. La deteccion de un
aumento de las concentraciones de VLDL en presencia de
triglicérido aumentado, implica su aislamiento por ultracen-
trifugacién.

1.2.2.1. Colesterol de VLDL aumentado ( > 1,03 mmol/L).
La presencia simultdnea de elevaciones de quilomicrones y
VLDL, si bien es poco probable que ocurra con concentra-
ciones no aumentadas de colesterol, constituye el fenotipo
V vy suele reciber el nombre de hiperlipemia mixta.
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Colesterol <6,5 mmol/L y Triglicérido >2,3 mmol/L
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Figura 2.

1.2.2.2. Colesterol de VLDL normal. La presencia anor-
mal de quilomicrones como unicos responsables de la eleva-
cion de triglicéridos conforma lo que se conoce con el nom-
bre de fenotipo 1. Esta situacién requiere la posterior
determinacion de lipoproteina lipasa y apolipoproteina CII
para detectar el déficit especifico responsable de la misma.

2. Colesterol aumentado. Al igual que en el caso anterior,
la siguiente determinacién a valorar sera la de triglicérido.

2.1. Triglicérido normal. La presencia de colesterol aumen-
tado junto con triglicérido «normal», aconseja la determi-
nacién, por lo menos, del colesterol de HDIL., para definir
cudl es la lipoproteina responsable de este aumento (ver fi-
gura 3).

2.1.1. Colesterol de HDL normal, o disminuido. En estas
circunstancias, y a pesar de que la concentracion de triglicé-
rido sea normal es conveniente descartar la presencia de una
disbetalipoproteinemia familiar. Para ello es necesario ais-
lar la VLDL mediante técnicas de ultracentrifugacién y ana-
lizar su contenido en colesterol.

2.1.1.1. Colesterol de VLDL aumentado y cociente entre
las concentraciones de colesterol de VLLDL y de triglicérido
>0,63. Estos datos apoyan fuertemente la presencia de un
fenotipo 111 y por lo tanto de una disbetalipoproteinemia fa-
miliar.

2.1.1.2. Colesterol de VLDL aumentado y cociente entre
las concentraciones de colesterol de VLDL y de triglicérido
< 0,63. En este caso puede descartarse practicamente la pre-
sencia de una disbetalipoproteinemia familiar, razén por la
cual el diagnéstico fenotipico sera el de Ila. No obstante,
como en el caso anterior, sera necesario realizar posteriores
investigaciones para llegar al diagnostico genético concreto.

2.1.2. Colesterol de HDL aumentado. En presencia de una
elevacion del colesterol de HDL, es necesario determinar si
ésta se acompafia de una elevacion de las concentraciones
de colesterol de LDL (ambas elevaciones son compatibles).
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Puesto que la concentracion de triglicérido en este caso es
normal, puede utilizarse la férmula de Friedewald para la
estimacion de colesterol de LDL.

2.1.2.1. Colesterol de LDL normal. En este caso se puede
admitir la existencia de una hiperalfalipoproteinemia.

2.1.2.2. Colesterol de LDL aumentado. En el caso de que
el colesterol de LDL se encuentre elevado, se trata de un fe-
notipo IIa. La coexistencia de un colesterol de LDL elevado
junto con concentraciones también aumentadas de coleste-
rol de HDL., aconsejan la realizacidén del estudio familiar,
control repetido del paciente y encuesta dietética del mismo
para poder encuadrarlo dentro de las categorias de hiperco-
lesterolemia familiar poligénica o hiperlipemia familiar com-
binada.

2.2. Triglicérido aumentado. En el caso de coexistir con-
centraciones aumentadas de colesterol y triglicéridos, (ver fi-
gura 4) el problema diagnodstico se plantea entre diversas pato-
logias con implicaciones aterogénicas. Las principales en-
tidades que pueden presentarse con estas caracteristicas son:

—Hiperlipemia familiar combinada, muy aterogénica y
que puede presentarse con diversos fenotipos lipoproteicos
en momentos distintos (dependiendo de la dieta, entre otros
factores).

—Hipertrigliceridemia familiar, que se considera como
poco aterégena.

—Hiperlipemia mixta, que se acompafia de la presencia
de quilomicrones y acerca de cuya aterogenicidad existen
dudas.

—Disbetalipoproteinemia familiar, caracterizada por la
presencia de lipoproteinas transportadoras de triglicérido
anormales y es considerada como altamente aterogena.

—Aunque de forma poco frecuente, este cuadro también
puede ser producido por déficits de lipoproteina lipasa o de
apolipoproteina CII.

Figura 4.

De acuerdo con lo anteriormente comentado, llegar a un
diagndstico, por lo menos fenotipico, serd importante para
definir el nivel de intervencion aconsejable. Siguiendo el or-
den de menor a mayor complejidad de las determinaciones
a realizar, la primera de ellas seria la de detectar la presen-
cia de quilomicrones.

2.2.1. Quilomicrones ausentes. En esta situacidn se pue-
de asumir que la elevacién de triglicérido es debida a una
elevacion de VLDL o IDL. No obstante, no se puede des-
cartar que una elevacion de LDL contribuya también a la
elevacion de las concentraciones de colesterol total. En es-
tas circunstancias no serd posible la estimacién de las con-
centraciones de colesterol de LDL mediante la utilizacion
de la formula de Friedewald (triglicérido aumentado) y se
debe recurrir a métodos de ultracentrifugacion. La separa-
cién de la VLDL por ultracentrifugacién preparativa per-
mitira, por una parte, analizar la composicion de esta fami-
lia de lipoproteinas, y por otra estimar de una forma méds
correcta las concentraciones de colesterol de LDL.

2.2.1.1. Colesterol de LD normal o disminuido. En el
caso de que las concentraciones de colesterol de LDL no es-
tén aumentadas se debe evaluar la composicion de la VLDL.
Si la relacion entre el colesterol de VLDL vy triglicérido es
superior a 0,63 se trata de un fenotipo III de Fredrickson
y el estudio familiar puede ayudar a llegar al diagnostico
de una disbetalipoproteinemia familiar. Dentro de las prue-
bas diagnosticas también tiles con esta finalidad se debe
contemplar la posibilidad de obtener el fenotipo de apoli-
poproteina E. La presencia de un fenotipo 2/2 para esta apo-
lipoproteina confirmara el diagndstico, pero también se pue-
de encontrar una disbetalipoproteinemia familiar con
fenotipos 3/2 para la apolipoproteina E (determinadas va-
riantes de la apolipoproteina E permiten el desarrollo de dis-
betalipoproteinemia familiar incluso en la forma heteroci-
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gdbtica). Si la composicién de la VLDL es normal (cociente
entre colesterol de VLDL vy triglicérido <0,63) se trata de
un fenotipo IV de Fredickson. Este fenotipo puede corres-
ponder a una hipertrigliceridemia familiar o a una hiperli-
pemia familiar combinada. El diagnéstico definitivo debe-
ré realizarse a través de la historia familiar.

2.2.1.2. Colesterol de LDL aumentado. En ausencia de
quilomicrones, una elevacion de triglicérido sera debida a
un aumento de las concentraciones de VLDL o IDL. Si este
aumento se asocia a un aumento de las concentraciones de
LDL, se trata de un fenotipo IIb de Fredrickson que es prac-
ticamente equivalente a una hiperlipemia familiar combinada
en su forma familiar.

2.2.2. Quilomicrones presentes. La presencia de quilomi-
crones no descarta que una elevaciéon de las concentracio-
nes de VLDL pueda también contribuir a la elevacion de
la concentracion de triglicérido. Por este motivo, en estas
circunstancias sera también necesaria determinar la concen-
tracién de colesterol de VLDL tras su superacién por ultra-
centrifugacion preparativa.

2.2.2.1. VLDL normal. En este caso los tinicos responsa-
bles de la elevacion de triglicérido seran los quilomicrones
y el cuadro configurado sera el del fenotipo I de Fredrick-
son. A pesar de que es posible, la situacion caracterizada
por la presencia de unas concentraciones aumentadas de co-
lesterol coincidentes con un fenotipo I es poco frecuente. El
fallo metabdlico responsable de esta condicién puede estar
relacionado con un déficit de lipoproteina lipasa o con un
déficit de apolipoproteina CII.

2.2.2.2. VLDL elevada. La situacién caracterizada por la
presencia de quilomicrones y una elevacién de las concen-
traciones de VLDL es lo que se conoce como fenotipo V
de Fredrickson. En estas circunstancias también es necesa-
rio analizar la composicion de la VLDL, puesto que la dis-
betalipoproteinemia familiar puede cursar con presencia de
quilomicrones. Si el cociente entre colesterol de VLDL v tri-
glicérido es superior a 0,63 el diagnostico mas probable sera
el de disbetalipoproteinemia familiar, en caso contrario la
entidad responsable serda una hiperlipemia mixta (de etiolo-
gia actualmente desconocida).

Como se ha podido observar a lo largo del desarrollo de
este documento, las concentraciones de colesterol y triglicé-
rido sdélo son indicativas del camino a seguir para llegar al
diagnéstico del proceso responsable de una dislipemia. Si
bien no todos los laboratorios de quimica clinica pueden
completar este esquema diagndstico, éste documento pre-
tende exponer los diversos diagnédsticos posibles tras cada
una de las combinaciones de determinaciones analiticas re-
comendadas, y llamar la atencidn sobre la necesidad de la
existencia de centros especializados que puedan completar
el diagnéstico. La necesidad de la existencia de estas «clini-
cas de lipidos» donde colaboren clinicos y especialistas en
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quimica clinica, queda patente delante de una patologia cuya
prevalencia es extraordinariamente elevada y no exenta de
problemas diagnosticos.
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