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Perfil Lipidico

Com vista a maximizar o diagnéstico clinico-laboratorial,
o Centro de Medicina Laboratorial Dr. Germano de Sousa
coloca a disposicao um painel de parametros bioquimicos
e de biologia molecular que permitem uma correcta e ade-

quada caracterizacao da hiperlipidémia em questao.

Sao eles:

Colesterol Total

Frac¢do LDL do Colesterol

Fraccdo VLDL do Colesterol

Fraccao HDL do Colesterol

Triglicéridos

* Apolipoproteina Al

* Apolipoproteina B1oo

Lipoproteina (a) (Lp(a)

Electroforese das Lipoproteinas

* Estudo das mutacoes no gene do receptor de LDL

* Estudo da mutagdo no gene ApoB
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PREDICTOR DE DOENCA CORONARIA

As Hiperlipidémias podem ser classificadas

segundo a sua Etiologia Genética/Metabolica.

HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR

0 perfil lipidico & considerado como potente predictor de
doenca coronaria (estudo de Framingham).

0 doseamento dos lipidos, das apolipoproteinas, bem como o lipido-

grama permitem caracterizar diferentes hiperlipidémias.

Classificacao Fenotipica das Hiperlipidémias Primarias
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Estes estudos bioquimico-moleculares sao especialmente
indicados em:

1. Individuos com valores de colesterol plasmatico elevados;

2. Individuos jovens com histéria de EAM e/ou AVC e de coles-
terol plasmatico elevados;

3. Nos membros das familias em que exista um diagnostico
de Hipercolesterolémia Familiar, para identificacdo dos in-

dividuos com risco elevado de aterosclerose.

Etiologia Genética e Metabdlica das Hiperlipidémias Primarias

DOENCA

Hipercolesterolémia Comum

ALTERAGAO PRIMARIA

Miltiplos factores ambientais
e genéticos

LTERAGAO METABOLICA

¢ Produgdo aumentada
i de LDL e/ou diminuicao

i do catabolismo do LDL

Hiperlipidémia Familiar
Combinada

Desconhecida

i Produgdo aumentada

: de ApoB100 da VLDL

eoudaLDL

Hipercolesterolémia

Pelo menos 600 mutagdes que

Produ¢do aumentada

Familiar (*) condicionam disfun¢ao no i de LDL e/ou diminuicao
receptor do LDL ¢ do catabolismo do LDL
Hiperlipidémia Coexisténcia de isoformas de apoE : Nao conversdo das

dos Remanescentes (tipo I11)

nao funcionantes assoc. com
alteragdes do metabolismo do
VLDL/LDL, adquirido ou herdado

¢ particulas remanescentes
em LDL

Hipertrigliceridémia
Familiar

Desconhecida

: Produ¢do aumentada

¢ de VLDL e/ou diminui¢ao
i do catabolismo do VLDL

Sindroma dos Quilomicra

Deficiéncia da Lipoproteina
Lipase ou do seu cofactor
essencial, apo-ClI

: Incapacidade
1 de metabolizagao
i dos Quilomicra

Classificacao Etiologica das Hiperlipidémias Primarias

DOENCA FENOTIPO RISCO CORONARIO
Hipercolesterolémia Comum IE] +
Hiperlipidémia Familiar Combinada iV ++
Hipercolesterolémia Familiar (*) lla; Ilb; IV ++++
Hiperlipidémia dos R scentes (tipo 111) 1 +++
Hipertrigliceridémia Familiar IvV;Vv ?
Sindroma dos Quilomicra 1;V

Hiperlipidémia dos HDL

Beta-Esterolémia ++

Para o estudo da Hipercolesterolémia Familiar (*), doenca here-
ditaria do metabolismo com elevado risco coronédrio e com uma
prevaléncia de 1:500 a nivel mundial, o Centro de Medicina Labora-

torial Dr. Germano de Sousa faculta o estudo:

1. Das mutagdes no gene do receptor de LDL (LDLR)

As mutagoes no gene do receptor do LDL (LDLR) impedem o catabolismo do
pool de LDL diario, condicionando concentra¢des plasmaticas de LDL muito
elevadas, que podem atingir o dobro ou triplo do normal.

Varios estudos estabelecem uma incidéncia muito aumentada de doenga co-
ronaria em individuos ainda jovens, heterozigoticos ou homozigdticos, com
niveis muito elevados de LDL. Varios estudos apontam para uma correlagao
entre os diferentes tipos de mutacdes no gene LDLR e a resposta dos doentes
a terapéutica com estatinas, pelo que a caracterizagao molecular pode ter

relevancia nas opgdes terapéuticas®.

2. Da mutacgdo no gene ApoB (3500R>Q)
A mutacdo no gene ApoB esta associado a hipercolesterolémia, a risco au-
mentado de doenca isquémica, de doenca arterial periférica e a risco de

hipertensao.

0 estudo das mutagoes do gene LDLR é feito por sequenciacao com-

pleta das regides codificantes e do promotor do gene.

0 estudo da mutacdo no gene ApoB é feito por sequenciacdo do
exao 26 (onde se localizam as mutagdes descritas até a data na lite-
ratura), podendo ser realizada a sequenciacdao completa das regides

codificantes e do promotor do gene.



