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Resumo: Introducdo: A deficiéncia de lipase acida lisossoma (LAL-D) € uma doenca autossdomica
recessiva rara decorrente da mutacdo do gene da lipase &cida. A LAL é responsavel pela
metabolizag@o de ésteres de colesterol e triglicérides e a auséncia ou reducdo da sua atividade
gera acimulo de lipideos em lisossomos de diversos 6rgdos e sistemas, em especial, figado, bagco
e vasos sanguineos. As manifestacdes clinicas e a gravidade da doenca sdo variavels e depende
daidade do surgimento dos sintomas. Objetivo: descrever caso de duas irméas com apresentagoes
clinicas distintas que foram diagnosticadas com LAL-D, com mutacdes genéticas de significado
clinico desconhecido e genétipo ainda ndo definido. Relato de caso: Y SS, feminina, 7 anos, com
hepatoesplenomegalia notada desde 1 ano de idade, associada a elevagdo de enzimas hepéticas,
niveis elevados de LDL e reduzidos de HDL. Bidpsia hepética evidenciou esteatose hepética
mista e evolucdo para cirrose. Afastado Doenca de Wilson, doencas de depdsito de carboidratos e
outras Lipidoses, além de InfeccOes virais e doenca autoimune. Dosagem de LAL foi zero em
duas amostras. RSS, feminina, 15 anos, assintomética, investigada devido diagnéstico da irmé.
Apresenta hepatomegalia com niveis normais de transaminases, colesterol e triglicérides.
Ultrassonografia evidenciou esteatose hepdtica grau |. Teste de triagem com auséncia de
atividade da LAL. Conclusdo: Apesar de ser uma doenca muito rara, é fundamental atentar para
esta possibilidade no diagnostico diferencia de doencas hepaticas cronicas de causa nao
esclarecida, principamente na presenca de hepatomegalia, esteatose microvacuolar ou mista e
cirrose de causas ndo definidas, associadas ou ndo a LDL > 130 mg/dL ou HDL < 45 mg/dL. A
importancia do diagnéstico precoce deve-se a gravidade da evolucéo clinica, principalmente em
criangas e ao impacto na morbimortalidade e na perspectiva de terapia de reposicdo enzimética
como unico tratamento definitivo.
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