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Introducéo: Deficiéncia de Lipase Acida Lisossomal (LAL-D) é uma doenca genética rara,
podendo se manifestar em neonatos, criancas, adolescentes ou adultos. Uma das alteracbes
laboratoriais mais frequentes é a elevacdo de ALT com HDL baixo e/ou LDL elevado. Objetivo:
Avaliar a prevaléncia de LAL-D em pacientes pediétricos e adultos com elevacdo de ALT com
HDL baixo e/ou LDL elevado. Método: Estudo prospectivo com pacientes pediétricos e adultos,
de ambos os sexos, atendidos em um hospital universitario de janeiro/2012 a dezembro/2016, e
gue preencheram os seguintes critérios de inclusdo: ALT limite superior da normalidade e HDL
8804, 50 mg/dl e/ou LDL 8805, 130 mg/dl. Foram excluidos os pacientes ndo encontrados, que
foram a 6bito ou que ndo assinaram o TCLE. Os pacientes selecionados foram contatados por
telefone e compareceram para coleta do exame DBS (“Dry Blood Spot”: gotas de sangue por
puncdo digital em papel filtro). A andlise da atividade enzimética foi realizada por laboratorio de
referéncia. Resultados. Selecionados 419 sujeitos, tendo sido contatados 90 dos mesmos, e
coletadas amostras de 80 pacientes: 57,5 do sexo masculino, e 30 menores de 18 anos. Todos 0s
80 exames coletados resultaram atividade enzimatica dentro da normalidade. Conclusdo: Com
base nos critérios de inclusdo utilizados, ndo foi possivel diagnosticar LAL-D nos pacientes
avaliados, apesar do grupo estudado apresentar alteracdes hepéticas e didlipidemia associadas.
Estes resultados podem ter sidos influenciados pela raridade da doenca e tamanho limitado da
amostra, ou os critérios utilizados para esta triagem ndo foram sensiveis o suficiente. Talvez a
inclusdo do critério “ presenca de esteatose hepatica” possa determinar resultados diferentes.
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