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CASO CLÍNICO 

, 5 anos 
ANTECEDENTES PESSOAIS 

 

Provável PFAPA (vs Hiper IgD) 
HIPERCOLESTEROLÉMIA 

EXAME OBJECTIVO 
 

Peso P25-50, IMC P50-75 
TA P25 

ACP normal 
Ausência hepatoesplenomegália 

 
XANTOMAS 

(tuberosos, tendinoso e planos)  
Nevus verrucoso 
 (internadegueiro) 

ANTECEDENTES FAMILIARES 
consanguinidade 

HIPERCOLESTEROLEMIA 
 (pai, mãe, avós maternos, avô paterno) 

EAM 
(tio paterno, 50 anos) 

A Sitosterolémia (OMIM 210250) é uma doença autossómica recessiva rara 
causada por mutações nos genes ABCG5/ABCG8 que codificam o transportador 
intestinal e biliar dos esteróis vegetais, com consequente acumulação no sangue e 
tecidos. Caracteriza-se pela presença de xantomas e aterosclerose prematura. O 
diagnóstico é feito pela detecção de sitosterol, campesterol e stigmasterol no 
plasma e confirmado por estudo genético. Faz diagnóstico diferencial com a 
Hipercolesterolemia Familiar (FH). O tratamento inclui a restrição dietética de 
esteróis vegetais associado a inibidor da absorção intestinal de colesterol. 

HIPÓTESE DIAGNÓSTICA: HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR (FH) 
Critérios de Simon Broome (heterozigótica vs homozigótica) 

 
AVALIAÇÃO RISCO CARDIOVASCULAR 

 

NORMAL 
ECG, Eco TT, MAPA e IMT 

ELEVADO 
Apo B/Apo A1 - 2,6  

Lp (a) - 81 mg/dL 
 

Estudo molecular do gene ABCG8:  
c.[1974C>G;1974C>G] p.[Tyr658*;Tyr658*] 
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Pravastatina Rosuvastatina 

COMENTÁRIOS: A Sitosterolémia é um diagnóstico diferencial raro de uma situação comum como a FH e o seu 
diagnóstico reveste-se de importância pela distinta intervenção dietética e farmacológica na prevenção da 
aterosclerose. 

Ezetimiba 

TRATAMENTO: Ezetimiba + suspensão de 
estanóis + restrição de esteróis vegetais 

EVOLUÇÃO: melhoria dos xantomas,  
redução da LDL (↓40%) e esteróis (↓62%) 

LDL (mg/dl) 

restrição gordura saturada + 
suplementação estanóis vegetais 

restrição esterois e 
estanóis vegetais 

OUTRO DIAGNÓSTICO? 
Macrotrombocitopénia 

 
SITOSTEROLÉMIA? 

Cromatografia de esteróis   
Estudo genético 

Estudo Genético FH:  
Ausência de mutações genes  

LDL, APOB (exões 26 e 29) e PCSK9  

? 
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