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Resumo: Introducéo:A deficiéncia de lipase écida lisossomal (LAL-D) é uma doenca autossdmica recessiva
rara decorrente da mutacdo do gene LIPA. Compartilha sintomas comuns a outras doencas com
alta morbimortalidade. A LAL ¢é responsavel pela metabolizacdo 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, baco e vasos sanguineos. As manifestacbes
clinicas e a gravidade da doenca sdo variaveis e dependem da idade do surgimento dos sintomas.
O diagndstico é confirmado pela dosagem da atividade da enzima e a terapia de reposicéo
enzimética modifica o curso da doenca. Relato de caso: TBSJ, masculino, 3 meses de vida,
prematuro, extremo baixo peso, com sindrome do desconforto respiratdrio precoce e sepse,
admitido na unidade de cuidados intensivos com necessidade de ventilagdo mecanica, surfactante
e antibioticoterapia. Evoluiu com colestase no primeiro més de vida. Ao exame fisico com
hepatoesplenomegalia e importante déficit nutricional. Evoluiu com sindrome disabsortiva
levando a enterocolite necrosante, ndo confirmada. Apresentava transaminases e enzimas
canaliculares elevadas, hiperbilirrubinemia direta e alteracdo de perfil lipidico. Identificado 1gG
para Toxoplasmose pareado lactente-genitora elevado e atribuido a colestase a uma provavel
infecgdo congénita. Diante do quadro clinico e dos achados laboratorials, foi coletado a dosagem
enzimética para investigagdo de LAL-D. O resultado mostrou zero atividade enzimética,
confirmando o diagndstico da doenca. Paciente recebeu 12 dose de inducdo com reposicao
enzimatica de sebelipase afa. Discussdo: Apesar de ser uma doenca rara, € fundamental enfatizar
esta possibilidade no diagnéstico diferencial de manifestacOes gastrointestinais precoces,
principalmente com ma absor¢do e de doencas hepaticas crénicas de causa ndo esclarecida
associada ou ndo a didipidemia. Conclusdo: A importancia do diagnostico precoce deve-se a
gravidade da evolucéo clinica e ao impacto na morbimortalidade e na disponibilidade de terapia
de reposi¢cdo enzimética como Unico tratamento definitivo.
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