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Além DaHipercolesterolemia: O Impacto Do Sequenciamento Genético No Diagnostico E
Manejo Da Sitosterolemia

Introdugdo: A sitosterolemia € uma doenga autossdmica recessiva rara, caracterizada pelo
acumulo de esterois vegetais na circulagéo. Decorre de variantes patogénicas bialélicas nos genes
ABCG5 ou ABCG8, que codificam transportadores de efluxo de esterdis no intestino e figado,
resultando em absor¢éo aumentada e excregao biliar reduzida.Objetivos. Relatar um caso de
sitosterolemia e suas implicaces diagnosticas e terapéuticas.M etodologia: Resultados: Menino
com 13 anos avaliado na dermatologia por lesdes cutaneas normocromicas, em placa, nas regides
olecranianas e intergltea. O histopatol 6gico mostrou xantogranuloma juvenil. Diante disso,
realizou-se investigacao laboratorial que mostrou dislipidemia: colesterol total 389 mg/dL, LDL
314 mg/dL, HDL 53 mg/dL, VLDL 22 mg/dL etriglicerideos 112 mg/dL. Encaminhado a
endocrinologia pediatrica, relatava adocao precoce, sem historico familiar disponivel. Ao exame,
apresentava baixa estatura proporcionada, pré e pés-natal, sem dismorfismos, puberdade
compativel com aidade (Tanner G3P3). Iniciou-se investigacao etiol 0gica para baixa estatura e
dislipidemia, incluindo rastreio para doencas crénicas, avaliacdo do eixo GH- IGF1, idade Gssea e
exoma para avaliar distarbios lipidicos monogénicos. Introduziu-se rosuvastatina 20 mg/dia. No
seguimento, investigacdo de doencas crénicas e hormonais normais. O exoma identificou variante
patogénica em homozigose no gene ABCGS5 (¢.1890del :p.Phe630L eufs* 8), confirmando
sitosterolemiatipo 2 (OMIM 618666). A confirmacdo molecular foi decisiva: suspendeu-se a
estatina e instituiu-se dieta restrita em fitoesterdis, associada a ezetimiba 10 mg/dia. Solicitou-se
ecocardiograma transtorécico, Doppler de carétidas e encaminhamento a cardiologia para
estratificacdo longitudinal do risco. A baixa estaturafoi atribuida ao fenétipo da doenca. Até o
momento, ndo apresentava complicagdes hematol égicas.Conclusdo: A sitosterolemia apresenta
amplo espectro clinico, variando de formas assintomaticas a quadros graves com aterosclerose
acelerada e morte cardiovascular precoce. Além das manifestacdes metabdlicas, podem ocorrer
complicagtes hematol 6gicas, como anemia hemolitica com estomatocitose,
macrotrombocitopenia e esplenomegalia. O diagnostico costuma ser retardado pelararidade e
pela semelhanga com a hipercolesterolemia familiar. Assim, ainvestigacdo genética é central,
pois confirma o diagndstico, diferencia de outras dislipidemias hereditérias e orienta terapéutica
individualizada. Em pacientes adotados ou sem historico familiar, torna-se ferramenta
indispensavel paraelucidar a etiologia, guiar tratamento preciso e prevenir complicactes
cardiovasculares graves. O manegjo inclui dietarestrita em fitoesterdis associada a ezetimiba, com
possibilidade de adicionar sequestrantes de &cidos biliares. A incorporagdo da andlise genética na
prética clinica amplia a acurécia diagnostica, direciona condutas e melhora o prognastico.
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