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Resumen: la abetalipoproteinemia es una enfermedad rara que se suele presentarse en
la primera década de la vida; sus principales manifestaciones son esteatorrea, alteracién
en el desarrollo y niveles plasmaticos lipidicos considerablemente disminuidos. Sin
embargo, este cuadro suele ser confuso, puesto que existe un grupo de desérdenes
genéticos que conllevan a mala absorcién lipidica, que requieren un exhaustivo
diagnéstico diferencial desde el punto de vista clinico, bioquimico y molecular. Este
articulo expone una revisién actualizada sobre la abetalipoproteinemia, enfocdndose
en su fisiopatologia, manifestaciones sistémicas, diagndstico y abordaje en general, para
facilitar su comprensién integral. La estrategia de busqueda y los métodos de selecciéon
de estudios se realizd con base en elementos de la declaracién prisma y guias Cochrane,
utilizando términos de busqueda tales como “abetalipoproteinemia” ,“bioquimica” y
sinénimos, los cuales fueron combinados con los operadores “and” y “or”, en las bases
de datos PubMed, Science Direct, Clinical Key y Ebsco. No existe mucha literatura
especifica sobre esta condicién, lo cual explica que sea una entidad subvalorada y poco
conocida. Es fundamental realizar ms investigaciones en torno al tema, pues en caso de
no establecerse un diagnéstico y manejo adecuado, las complicaciones seran muchas y
severas.

Palabras clave: abetalipoproteinemia, bioquimica, enfermedades raras, revisién.
Abstract: abetalipoproteinemia is a rare disease that occurs predominantly in the first
decade oflife, having as main manifestations, steatorrhea, alteration in development and
considerably decreased lipid plasma levels. However, this clinical presentation is often
confusing, since there is a group of genetic disorders that lead to poor lipid absorption,
requiring the need to make a comprehensive differential diagnosis from a clinical,
biochemical and molecular point of view. This article will provide an updated review
on Abetalipoproteinemia, focusing on its pathophysiology, systemic manifestations,
diagnosis and general approach, allowing easy access to an integral knowledge. The
search strategy and study selection methods were based on elements of the prisma
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statement and Cochrane guidelines, using search terms such as “Abetalipoproteinemia”
and “Biochemistry”, in addition to synonyms, which were combined with “and” and
“or” operators, in the PubMed, Science Direct, Clinical Key and Ebsco databases. It is
necessary to highlight that there is not much specific literature on this condition, which
would support the fact that it is an undervalued and little-known entity, it is essential
to carry out more research on the subject, taking into account that if a diagnosis is not
established proper management, the complications are many and severe.

Keywords: abetalipoproteinemia, biochemistry, rare diseases, review.
Introduccién

Se ha descrito que la abetalipoproteinemia (ABL) es un trastorno muy
poco frecuente, caracterizado por niveles bajos o ausentes de colesterol
plasmitico, lipoproteinas de baja densidad (LDL) y lipoproteinas de muy
baja densidad (VLDL), pero no debe confundirse con una deficiencia
de beta-lipoproteinas. El cuadro de presentacion se basa principalmente
en malabsorcién de grasas, degeneracion espinocerebelosa, acantocitosis
y retinitis pigmentosa [1,2]. Esta malabsorcién de grasa, usualmente
iniciada en la infancia, es clave, ya que puede conducir a déficit en el
desarrollo fisioldgico, debido a la incapacidad de tolerar la grasa de la
leche materna o la formulada, apareciendo esteatorrea. Niveles anormales
de lipoproteinas o esteatosis hepdtica, representan formas atipicas de
la patologia. Las manifestaciones devastadoras incluyen retinopatia,
osteopatia, neuropatia, y coagulopatia, debido a deficiencias de vitaminas
A, D, E y K, respectivamente, las cuales requieren lipoproteinas para
su transporte. Teniendo en cuenta que no existe tratamiento para la
ABL, aparte de suministrar grandes dosis de vitaminas liposolubles, es
fundamental realizar un diagnéstico precoz y manejo dietético optimo,
que pueda mejorar notablemente la condicién general del paciente [3].

Materiales y métodos

La estrategia de busqueda y los métodos de seleccion de estudios se realizd
con base en elementos de la declaracion PRISMA y guias Cochrane,
utilizando términos de busqueda tales como “Abetalipoproteinemia” y
“Bioquimica”, ademds de sindnimos, los cuales fueron combinados con
los operadores “AND” y “OR”, en las bases de datos PubMed, Science
Direct, Clinical Key y Ebsco. Los criterios de inclusion, fueron estudios
consistentes en revisiones sistemdticas de la literatura, reportes de caso e
investigaciones originales, enfocados en la descripcidn clinico-molecular
de la entidad en cualquier grupo etario. Como criterios de no inclusion,
solamente se establecié que aquellos estudios con afio de publicacién por
debajo del limite inferior (2000), y aquellos con contenido de conceptos
de preparacion y accién sin protocolo establecido, no serfan tomados
en cuenta. Considerando la particularidad del tema, y la poca variedad
de publicaciones, se incluyeron estudios escritos tanto en espafiol como
en inglés entre los anos 2003 y 2019, citando algunas publicaciones
mds antiguas con valor cientifico excepcional. La investigacién se
realizd durante un periodo de 3 meses. Se identificaron 560 articulos
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potencialmente relevantes, se reviso titulo y resumen de todos, y fueron
seleccionados 480 de los cuales finalmente se incluyeron 54 articulos,
posterior a la discriminacién en funcién de los criterios de inclusién y no
inclusién.

Etiologia

La ABL se presenta debido a una mutacién en el gen MTTP,
con patrén homocigoto autosémico recesivo. Hasta el momento, hay
descritas més de ## mutaciones que alteran la formacién de la proteina
microsomal transferidora de triglicéridos (MTP), cuya funcidén es la
lipidaci6n inicial de apoB-48 en el intestino y apoB-100 en el higado,
que conduce a la produccién de pre-quilomicrones y lipoproteinas
de muy baja densidad, respectivamente [2]. El cuadro sintomdtico
de la enfermedad es el resultado de una deficiencia severa de 4cidos
grasos esenciales y vitaminas liposolubles, especialmente de vitamina
E. Suele presentarse al inicio en los infantes como esteatorrea, y
distension abdominal [4]. Si se evalta el perfil lipidico plasmético en
esta condicidn, se evidenciard hipocolesterolemia extremadamente grave
e hipotrigliceridemia debido a la marcada deficiencia de lipoproteinas que
contienen apoB [5,6].

No se debe confundir con las hipobetalipoproteinemias (HBL)
monogénicas primarias, de las cuales se conocen mutaciones de genes
especificos (APOB, PCSK9, SAR1B y ANGPTL3), aunque se especula
de otros no identificados [5,7,8]. Las HBL monogénicas pueden tener
un patrén de herencia dominante o recesivo. El fenotipo bioquimico de
estas se particulariza por la presencia de niveles plasmaticos disminuidos
de colesterol total (TC), LDL-C y apoB, por debajo del percentil 5 de
distribucién en la poblacién [9,10].

Otra entidad muy similar, es la enfermedad de retencién de
quilomicrones (ERQ), también llamada enfermedad de Anderson,
causada por mutaciones bialélicas en el gen SARIB, que codifica
para la Sarlb GTPasa, una trifosfatasa de guanosina, que en los
enterocitos interviene en el desdoble de la proteina II (COPII), la
cual asiste en el transporte vesicular desde el reticulo endoplasmatico
hasta el aparato Golgi, recubriendo a los pre-quilomicrones. Aqui, la
formacién de pre-quilomicrones es completamente normal, sin embargo,
su maduracién y transporte a través de los enterocitos, estdn alteradas. La
hipocolesterolemia en esta condicidn suele ser mas leve que en la ABL y
se asocia a niveles normales de triglicéridos plasmdticos [5,8,11].

Otra condicién en particular destacable dentro de este complejo
de trastornos de mala absorcidén, similares a la ABL, es la
hipobetalipoproteinemia familiar tipo 1, en la cual el gen afectado
es el APOB, produciendo malabsorcién de lipidos, generalmente
en portadores de mutaciones bialélicas de este gen, cohibiendo
especificamente la formacién de apoB-48, principal componente proteico
de los quilomicrones [5,8,9].

Epidemiologia

No se tienen registros fiables de esta condicién, aunque se describe
que es extremadamente rara, presentdindose en menos de 1 de cada
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millén de personas; incluso se describen menos de 100 casos en la
literatura mundial [12]. En Colombia no existen datos, lo que supone
poco conocimiento sobre esta condicién, dificultando asi un diagnéstico
eficaz, e incluso, tomarlo como diagndstico diferencial. Los productos
de matrimonios consanguineos, son un factor de riesgo inminente.
Teniendo en cuenta su patrén de heredabilidad, ambas copias del gen
deben estar alteradas para la presentacién de la patologia. Su distribucién
en hombres y mujeres es igual. Existe una mutacién en particular en
las personas de descendencia judia ashkenazi, localizada en el centro
de Europa. Dicha mutacién reemplaza el aminodcido glicina durante el
proceso de traduccidn, generando una sefial de parada en la posicién 865
(Gly865X o0 G865X). Resultado de estos cambios, se elabora una versién
anormalmente pequena vy disfuncional de la proteina [12,13]

Fisiopatologia

Las beta-apolipoproteinas son una subfamilia de apolipoproteinas
de gran tamano; son esenciales para la secrecién y formacién de
quilomicrones y VLDL. MTP acttia como un auxiliar que facilita la
transferencia de lipidos a apoB [14]. Esta se encuentra dentro de los
microsomas en el tejido hepatico y la mucosa intestinal y cumple como
funcién principal la catélisis de transferencia de triglicéridos, ésteres de
colesterol, y fosfatidilcolina entre membranas. El flujo de transporte de
lipidos disminuye en el orden de triglicéridos - ésteres de colesterol -
diglicérido - colesterol - fosfatidilcolina [15,16]. MTP es un heterodimero
que contiene subunidades de 58 y 97 kDa, siendo esta tltima, la que posee
la actividad de transferencia de lipidos. Esta subunidad, puede faltar en la
ABL [1,17].

El proceso comienza en el reticulo endoplasmaitico, generdndose las
apolipoproteinas, colesterol, fosfolipidos y triglicéridos e incorporandose
luego en particulas de lipoproteinas. Estos complejos se trasladan al
aparato de Golgi y se secretan [18]. Estas lipoproteinas son especificas en
su composicion lipidica y tipo de apolipoproteinas que contiene. Las dos
beta-apolipoproteinas que se originan, son B-48 y B-100, incluyéndose
estaultimaenlas VLDL [19]. ApoB-100 se sintetiza en el tejido hepético,
y a diferencia de apoB-48, posee el sitio de unién particular para la unién
de LDL con receptores LDL en hepatocitos [20,21].

El mecanismo fisiopatoldgico se basa en la ausencia del heterodimero
de disulfuro de la proteina MTP, que actia como chaperona para el
origen del complejo apoB-lipoproteina [22]. Este es primordial para el
proceso de lipidacion del complejo naciente [23]. En caso de deficiencia
de MTP, apoB no puede incluir lipidos neutros, y es degradado por
los proteosomas. Producto de todo este proceso, se da la alteracién
en la secreciéon de quilomicrones y VLDL del intestino y el higado
respectivamente [24,25]. Esta carencia de compuestos, conducen a la
malabsorcién de grasas y subsiguiente desarrollo de la sintomatologia
[26,27]. La privacién en la secrecién de VLDL, ocasiona esteatosis
hepdtica que puede avanzar a cirrosis, por el proceso fibrético [20,28,29].

Manifestaciones gastrointestinales
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Son las primeras en manifestarse, y las que generan la alerta del cuadro;
se presentan en la infancia, y consisten principalmente en diarrea o
esteatorrea y deficiencia de vitaminas liposolubles. Es extrafo, pero la
diarrea puede no ser un sintoma evidente, puesto que al observar la
exacerbacién del cuadro con alimentos grasos, muchas veces se evitan,
no acudiendo a asistencia médica y ocultando el trastorno, lo que
puede dificultar el diagndstico precoz. A pesar de lo anterior, el déficit
de vitaminas liposolubles continda intacto, ya que su asimilacién y
transporte dependen esencialmente de la via metabdlica [30,31]. La
severidad de la sintomatologia se relaciona directamente con la cantidad
de grasa consumida; por lo tanto, si se aprende a evitar la grasa dietética,
mejora la esteatorrea [32,33].

Manifestaciones hepaticas

A veces los marcadores hepaticos pueden durar estables por muchos
afios, dandose el caso en el que ni siquiera evolucione significativamente
en la clinica. Pero en caso tal, se puede evidenciar elevacion de
las transaminasas, hepatomegalia y esteatosis hepdtica, existiendo la
posibilidad de trascender a esteatohepatitis, fibrosis y muy inusualmente
a cirrosis [33]. Si se mantiene una dieta tipica sin restriccion lipidica,
durante una endoscopia, se podré observar el signo de “escarcha de ron
blanco” en la mucosa intestinal. No obstante, existen reportes de paciente
con cirrosis [34,35].

Manifestaciones hematoldgicas

La acantocitosis es esencial en la distincién del cuadro patolégico. Los
acantocitos son eritrocitos con una estructura irregular, generalmente
puntiforme, producto de una membrana celular defectuosa por carencia
de fosfolipidos. También se ven en la disfuncién hepatica. Esta condicién
de malabsorcién podria conducir a deficiencias de hierro o cido félico,
finalizando asi en anemia. También puede presentarse hemolisis debido
a incremento en la peroxidacién lipidica por deficiencia de la vitamina
E, ya que esta participa en vias de proteccion contra el estrés oxidativo y
se observarfa exacerbacién de la anemia [33,35]. Otro dato importante
es el rol de la vitamina K en el proceso fisiopatoldgico, puesto que
participa en la descarboxilacién de los factores de coagulacién; cuando
hay carencia se presentan trastornos hemorragicos, disminucién de la
tasa de sedimentacion de eritrocitos, exacerbacidén atiin mis de la anemia,
reticulocitosis, hiperbilirrubinemia, y un INR prolongado [31,36].

Manifestaciones neuroldgicas

Esta sintomatologia suele ser confusa, por el gran espectro de
diagndsticos diferenciales; sin embargo, deben ser analizados de forma
exhaustiva, debido al grado de variabilidad y severidad de la afectacién
del sistema nervioso central y periférico. Principalmente se presenta
neuropatfa periférica, trastorno del desarrollo intelectual, temblor,
nistagmo, disminucién de los reflejos tendinosos profundos o arreflexia.
La fisiopatologia se basa en la desmielinizacién, a causa de la deficiencia
de vitaminas liposolubles [31,37,38].

Manifestaciones opticas
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Estas son variables, sin embargo, la més caracteristica es la pigmentacién
atipica de laretina. Un gran volumen de individuos afectados permanecen
asintomdticos hasta avanzada edad, cuando desarrollan pérdida de la
visién y/o visién de color. Durante la evolucién de esta enfermedad se
puede experimentar escotomas en expansiéon progresiva [39]. Si no se
detecta y trata de forma precoz, puede producirse ceguera rapidamente.
Otros hallazgos raros pueden ser ptosis, oftalmoplejia o tlceras corneales.
Se ha descrito que la ptosis y la oftalmoplejia se producen debido a la
desmielinizacién del nervio craneal por deficiencia de vitamina E. Las
tlceras corneales se producen o exacerban por la deficiencia de vitamina
A [30]. También pueden ser signos de alarma la retinitis pigmentosa o
disminucién de la visién nocturna [31,40,41,42].

Manifestaciones musculares

Las manifestaciones neuromusculares suelen aparecer en la primera o
segunda década de vida, secundario a la deficiencia de vitamina E. Los
sintomas mds frecuentes son la pérdida progresiva de reflejos tendinosos
profundos, sentido vibratorio y propiocepcion, hipotonia, disartria, y
muy frecuentemente, una ataxia muy parecida a la de Friedrich, con una
marcha escalonada alta, que puede comenzar a principios de edad adulta
en individuos sin manejo hasta ese momento [31,43,44].

Manifestaciones cardiacas y endocrinolégicas

Son de muy rara presentacién, sin embargo, se han reportado casos de
cardiomegalia en la edad adulta, con muerte stbita, sin etiologia especifica.
También se han notificado casos de hipotiroidismo subclinico [45,46,47].

Diagnéstico

Bésicamente el diagndstico es clinico, bioquimico y molecular; primero
se evalian los niveles de LDL, colesterol, triglicéridos, apo-B y vitaminas
liposolubles, los cuales deben estar ausentes o extremadamente bajos
[31]. Si la evaluacién del fenotipo y laboratorio, son compatibles con la
entidad, se realizan pruebas genéticas moleculares en busca de alteraciones
un solo gen o un panel multigén. El analisis de la secuencia de MTTP
puede detectar pequenas deleciones o inserciones intragénicas, y variantes
de sitio de cambio de sentido o empalme. Es excepcional encontrar
deleciones/duplicaciones de un exén o de genes enteros [1].

Existe literatura que recomienda utilizar solamente el panel
multigénico, ya que tiene mds probabilidad de identificar la alteracién
genética, puesto que el panel incluye a MTTP y otros genes de
interés simultdneamente; ademads, serfa mds costo-efectivo y limitaria la
identificacién de variantes de importancia incierta y variantes patdgenas
en genes que no explican el fenotipo presentado [31].

Con el fin de encontrar probables signos ocultos se debe hacer un
recuento de sangre completo, para identificar anemia, trombocitopenia
o pancitopenia. También se debe hacer un frotis sanguineo, que nos
mostrarfa acantocitosis (células de Burr); o estudiar las heces, que
revelarian la malabsorcién de grasas y estudios de imégenes, para explorar
integridad hepdtica o ultrasonografia para evaluar cambios en la esteatosis.
La resonancia magnética podria ayudar a identificar degeneracién de la
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region espinocerebelosa, en caso de existir. El examen ocular y de retina
comprobaria si existe lesion en este 6rgano [48,49,50,51,52].

En general, si el cuadro es tipico, con manifestaciones clasicas de
retraso en el desarrollo, diarrea, vomitos, esteatorrea, hepatomegalia,
pérdida o disminucién de visién nocturna y/o de color, pigmentacién
atipica adquirida de la retina o ataxia espinocerebelosa, se debe sospechar
inmediatamente en ABL [53,54].

Diagnésticos diferenciales

Existe un amplio nimero de diagndsticos diferenciales (Tabla 1)
los cuales deben ser descartados por un equipo multidisciplinario. Ya
que esta condicién se describe como un sindrome de malabsorcién,
hay que tomar en cuenta otros tales como hipobetalipoproteinemias
monogénicas primarias, hipobetalipoproteinemia familiar tipo 1, y la
enfermedad de retencién de quilomicrones. Del mismo modo, se
pueden considerar otras como la enfermedad hepatica colestasica crénica,
neuropatfa combinada y atdxica, deficiencia familiar de vitamina E,
neuropatias sensitivomotoras hereditarias, degeneracion de la retina y
trastornos espinocerebelosos [31]. Por tanto, se debe ser muy exhaustivos
al establecer el diagndstico, debido a que la clinica no es propia de la
entidad, dando una sintomatologia inespecifica, mas aun, si se presenta
un cuadro atipico. Sin embargo, los estudios bioquimicos y moleculares,
juegan un rol fundamental en este proceso.

Gen Caracteristicas clinicas de este trastorno
Trastomo Similitud con la - - - _
mutado | ppoean e Diferencias con la Abetalipoproteinemia
La tnicacaracterigtica distintiva es elpatron de herencia,
- - S . puestoque enlaAbetalipoproteineria, losnivelesde lipidos
Hipobetalipoproleinemia | \ ., | La presentacion enlos padres heterocigotos obligados son normales. Mieniras
homocigota clinica esidéntica que enla Hipobetalipoproteinemia, estosniveles delipidos, son
normales en menos del 50% de los casos
Acantocitosis Elsindromedeldeodesuntragtornoligadoal cromaosomed,
Sindrome de McLeod | XK ) . . que cursa con perfiles lipidicos nomales ysin manifestaciones
Neuropatia periferica de deficiencia de vitaminas liposolubles
Pérdidade propiocepcion. | Las individuos afedtadcs tienen perfiles lipidicos nommales
Ataxia de Friedreich | FXN Pérdida de reflejos ¥ no presentan manifestadones de defidenda devitaminas
tendinosos profundos. liposolubles

Tabla 1

Principales trastornos a considerar en el diagnéstico diferencial de la Abetalipoproteinemia [31]

Abordaje terapéutico
Las  principales
sintomatologia y prevenir complicaciones;por lo menos al instaurar el

recomendaciones  pretenden  disminuir la
tratamiento precoz con vitamina E se puede retrasar e incluso prevenir
trastornos en el desarrollo neurolégico, asi como oftalmoplejia o ptosis
palpebral. Igual sucede cuando se implanta el tratamiento con vitamina A

que puede prevenir el desarrollo del tlceras corneales [31,34] (Tabla 2).
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Manifestacion

Tratamiento

Consideraciones adicionales

Ateraciondelcrecimiento

Asegurar una ingesta caldrca adecuada

Sepuede considerarremitiran utricion ydietética.

Esteatorrea

Dieta baja en grasas(10%—-20%
deltotal de caloriasconsumidas)

E=zprobable que nosea toleradaunaingesta =20%del
total de calonas, consistente en grasas

Suministrar dcides grasos esenciales

Consumir hasta 1 cucharada/dia de acidos grasos
polinsaturades (aceite de oliva o de sova), segln lo
tolerado

Esteatosis hepdtico
con/sin fibrosis

Restriccion de dieta grasa

No esnecezarno tratamiento anfiinlamatorio para el
proceso active de esteatosis

Fibrosis hepatica
yo Cirmsis

Considerar trazplante de higado

E sunacomplicacion muypoco frecuente, masaun si
se haceeldiagnostico precozyabordaje preciso

Deficiencia de
vitaminas liposolubles

itamina A (100-400 Ul/Kg/dia)

Vitamina D (800-1200 Ul/Kg/dia)

Vitamina E (100-300 UI/Kg/dia)

Vitamina K (5-35 mg/semana)

Las vitaminas suplementarias deben suministrarse vig
oral, no s necesaria la via intravenosa

Anemia

Generalmente no requiere
tratamiento porser leve

En casode reguerirtratamiento, suminigtrar Cobalamina
o Hierro

INR elevado

Suplemento de Vitamina K

Se recomienda vigilar cada 6 meses

Agudeza visual alterada

Lasuplementacion convitamina Apuede detener
la progresion de | adiscapacidad visual y prevenir
el desarrollo de complicaciones oculares

Acudir regularmente a contrel medico

Disartria

Terapia de lenguaje

Sisze suministra vitamina E de forma precoz, esmuy

ram la presentacion de disartria

Ataxia

Rehabilitacion intensiva

Utilizarobjetos desoporte para evitar caidas
Realizar modificaciones en el hogar
para la comodidad del paciente

Utilizar utensilios livianos para
comer y gancho para vestir

E Itratamientoesmasefe divo siespropo rcionado
porunequipo muttidisciplinario (neurologia, fisiatray
terapia ocupacienal)

Trataren lo posible denotenersobrepeso,
para no dificultarla movilidad

Hipotiroidismo

Consultar en case de presentar sintomatelogia comin

Tratamiento estandar
del cuadro

Tabla2

Tratamiento sintomético de la Abetalipoproteinemia [31]

INR: International Normalized Ratio

También se deberia brindar el servicio de asesoramiento genético, el
cual permite asumir de forma mds plena la situacidn, al otorgar una
informacién completa sobre el proceso salud-enfermedad, y definir un
plan de reproduccién puntual, que confiera la posibilidad de realizar
test prenatal para diagnésticos durante la gestacion. Ademads, al brindar
asesoria sobre la situacion, se adquiere el conocimiento de poseer un alelo
afectado, que serd tomado en cuenta a la de plantear la opcidn de generar
descendencia, asi como el riesgo de afectacion [31].

En un tratamiento adecuado puede lograr un patrén de crecimiento
normal en funcién del tiempo, pero no garantiza un crecimiento total
hasta las edades mds avanzadas del desarrollo. Otra recomendacién es
que al individualizar la dieta baja en lipidos, debe evitarse totalmente
el consumo de 4cidos grasos de cadenas largas. También es importante
recalcar que la dosis de vitamina A se debe ajustar teniendo en cuenta
la concentracién seria de beta caroteno, planteindose como objetivo
mantener estas concentraciones sobre el limite inferior, para evitar
hepatotoxicidad. A pesar de la suplementacion, estos individuos siempre
permanecerdn con niveles de vitamina E por debajo de los niveles
normales [31].

Perspectivas futuras

Liu et al. realizaron un estudio con células madre pluripotenciales
inducidas, generadas a partir de un paciente con ABL para evaluar la
expresion y funcionalidad de estas siendo diferenciadas como hepatocitos
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y cardiomiocitos. Demostraron que los hepatocitos y cardiomiocitos
humanos exhiben defectos asociados con la ABL, debido a la pérdida de
apolipoproteina B, ademads de la secrecién y acumulacién intracelular de
lipidos. Sin embargo, el dato a enfatizar fue que posterior a la correccién
de la mutacién por edicién genética CRISPR / Cas9, este fenotipo fue
revertido [28]. Esto permite afirmar que existe la posibilidad de estipular
un tratamiento complejo para corregir esta alteracion y proporcionar una
mejor calidad de vida para los individuos afectados por esta patologia.

Conclusién

A pesar de que la ABL es un trastorno de presentacion excepcional, nunca
estamos exonerados de encontrarnos ante un nuevo caso, por lo que es
necesario conocer sus caracteristicas basicas, sus manifestaciones cldsicas
o atipicas, la importancia de hacer un diagnéstico precoz y abordaje
preciso y multidisciplinar. De la misma forma, resaltar que hace parte
de un grupo de sindromes de malabsorcién, y de ahi la importancia de
realizar los diagndsticos diferenciales. Tener claro que en caso de no
establecer un manejo adecuado, las complicaciones son muchas y severas.
Desafortunadamente en Colombia no existe registro alguno sobre esta
condicién, por lo que el manejo en base a guias de préictica clinica de
sociedades nacionales es nulo, esto demuestra que es necesario intensificar
el disefio de politicas en materia de salud publica, para la investigacion de
enfermedades raras a nivel nacional.
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