Endocrinologia, Diabetesy Nutricion 70 (2023) S424

Endocrinologia, Diabetesy Nutricion

385 - DEFICIT DE LIPASA ACIDA LISOSOMAL: UNA CAUSA RARA DE
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Resumen

Caso clinico: Presentamos el caso de unamujer de 40 afios, derivada a la unidad de lipidos por

hipercol esterolemia desde lainfancia sin AF de hipercolesterolemia ni eventos CV. En la analitica destacaba:
colesterol total 546 mg/dL, HDL 62,LDL 459 mg/dL, TG 124 mg/dL y leve elevacion de transaminasas. En
la EF: hepatomegalia, no xantomas ni xantelasmas. Estaba en tratamiento con estatinas + ezetimiba con
mialgiasy clinica Gl asi es que se asocio alirocumab sin mejoria. En €l doppler de TSA: leve engrosamiento
de laintimasin repercusién hemodinamica. Eco abdomen: leve hepatomegalia sin presencia de esteatosis en
el Fibroscan. Estudio genético: presencia de dos variantes (una patogénicay otra de significado incierto) que
afectaban a alelos opuestos del gen LIPA (c.894G>A y ¢.887G>T). Laactividad enzimética de LAL fue 2%;
por lo que se establecio el diagnostico de LAL-D tipo CESD y se decidio iniciar € tratamiento con
sebelipasaiv con mejoria sintomaticay analitica. El déficit de lipasa acida lisosomal (LAL-D) es un trastorno
del amacenamiento lisosomal, AR asociada con mutaciones en e gen LIPA |o que da como resultado una
deficiencia de la actividad de la enzima lipasa acida lisosomal (LAL). Existe unaforma grave (actividad
nula) que lleva a una elevada mortalidad en los primeros meses de viday unamas leve (actividad 1-12%) en
nifios/adultos, conocida como enfermedad por almacenamiento de ésteres de colesterol (CESD) y cuyas
manifestaciones clinicas mas frecuentes son la hepatopatiay dislipemia. Existe un tratamiento dirigido, la
sebelipasa alfa que es una forma recombinante de laenzima LAL, que se administraen perfusion intravenosa
cada dos semanas y que consigue mejoras del perfil lipidico y hepatico.

Discusion: LAL-D es una patologia infradiagnosticada. Debe de sospecharse ante la presencia de dislipemia
y/o hepatopatia de causa desconocida. Un nuevo enfoque terapéutico previene la progresion de la enfermedad
hepética, puede prevenir ECV y aumentar la supervivencia.
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