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Introducéo

A deficiéncia de lipase acida lisossomal (LAL) esta incluida entre os Erros Inatos do Metabolismo (EIM) que sao
definidos como um conjunto de doengas que possuem como caracteristica uma deficiéncia no funcionamento do
metabolismo, herdadas de modo recessivo, sendo em maioria autossdmica. A deficiéncia resultante da reducéo
da hidrolise de ésteres de colesterol trigliceridios internalizados por meio de endocitose mediada por receptores de
particulas de lipoproteina, provocam o acumulo progressivo de ésteres de colesterol nos lissosomos e entre os
sinais clinicos encontram-se transaminases séricas, fibrose hepética progressiva e cirrose. Essa disfungédo leva ao
seu acumulo no figado, bago, macréfagos e outros 6rgdos. Entre as doencas descritas na literatura resultantes da
LAL estdo A Doenca de Wolman e a Doenca de Deposito de Esteres de Colesterol (DDEC). A doenca de Wolman,
e apresentada como a forma infantil mais grave e é rara.

Obijetivo

Como objetivos especificos a pesquisa pretende descrever as manifestacfes clinicas da deficiéncia da lipase
acida lisossomal; Estudar o diagnéstico diferencial; Identificar as alternativas de tratamento; analisar o diagnostico
da LAL em laboratério.

Material e Métodos

O atual trabalho consiste em uma revisao bibliografica de carater qualitativo que aborda os métodos de
diagnéstico laboratorial para identificar a deficiéncia de lipase acida. Com a aplicacdo da técnica a anélise de
contetdo difundidas por (Bardin, 2016). Para alcancar os objetivos proposto, definiu-se para a pesquisa os
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seguintes descritores: deficiéncia da lipasse acida lisossomal (deficiency of lysosomal acid lipasse); diagnéstico da
deficiéncia da lipasse acida lisossomal (diagnosis of lysosomal acid lipasse deficiency). Os descritores serédo
utilizados nas bases de dados PubMed, SciELO e LILACS. Os artigos encontrados na pesquisa descrita acima
foram avaliados conforme critérios de excluséo e inclusdo, descritos abaixo.

¢ Serédo considerados artigos em inglés e em portugués.

e serao selecionados artigos publicados nos ultimos cinco anos.

¢ Serédo excluidos artigos de reviséo e livros, tendo em vista se obter informacdes das fontes originais.

Resultados e Discusséo

A maioria dos estudos se concentra em estudar os sintomas clinicos e aspectos fisiopatoldgicos da doencga. A
deficiéncia de lipase acida lisossomal- LAL faz parte de um conjunto de doencas chamadas de Erros Inatos do
Metabolismo (EIM) que possuem como caracteristica principal o mal funcionamento do metabolismo. A deficiéncia
€ causada por mutac6es no gene LIPA localizado em 10g23.31 que codifica a enzima lipase acida lisossomal
responsavel por catalisar a hidrolise intracelular de ésteres de colesterol e triglicerideos e, hepatdcitos e
macréfagos. a deficiéncia de LAL ndo pode ser diagnosticada apenas com base nos achados clinicos, assim, o
diagnéstico dos sinais clinicos deve ser confirmado com a medigdo da atividade da enzima lipase &cida de sangue
seco ou pela determinacédo de mutacdes no gene LIPA através de teste genético (Akki, Benevides, Tommaso).

Concluséo

A deficiéncia de LA possui manifesta¢des clinicas diversas e caracteristicas de doenc¢as que dificultam o
diagndstico. Os sinais clinicos devem ser confirmados mediante ensaio de atividade enzimatica de sangue seco e
o teste genético. O exame laboratorial é importante para diminuir o indice de subdiagndstico e assim oferecer a
oportunidade de tratamento com terapias de reposi¢do enzimética que, estudos apontaram resultados potenciais
na mitigacdo dos danos hepaticos e nas anomalias lipidicas.
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