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Resumen

Objetivos: Mostramos los datos clínicos, analíticos, genéticos, de tratamiento y del estado del hígado de los 4
casos registrados en el registro de la Sociedad Española de Arteriosclerosis (SEA) no relacionados de D-
LAL.

Material y métodos: Presentamos los casos de deficiencia de LAL incluidos en el Registro de Dislipemias de
la Sociedad Española de Arteriosclerosis. Registramos datos demográficos, antropométricos, familiares,
clínicos, de tratamiento y del estado del hígado, así como la actividad de LAL y la mutación encontrada en
los análisis moleculares.

Resultados: Se encontró que cuatro pacientes seguidos en Unidades de lípidos para hipercolesterolemia
tenían LAL-D. Todos ellos tienen una elevación leve de ALT y AST y tres de ellos tienen esteatosis hepática
(ecografía o RNM hepática). Dos pacientes se sometieron a una biopsia de hígado. El grado de fibrosis varió
de F1 a F4. No hubo cirrosis presente. Solo un paciente padecía cardiopatía coronaria y valvular. El
colesterol LDL basal varió de 198 a 305 mg/dL y bajo los fármacos hipolipemiantes en tres pacientes
disminuyó a 96-125 mg/dL. La actividad LAL fue casi indetectable en todos los pacientes ( 0,02
nmol/punch/hora). La edad en el momento del diagnóstico, el género, las mutaciones encontradas, el
tratamiento y el estado del hígado (esteatosis, ultrasonido, RMN, fibroscan, yer o no cirrosis, biopsia
realizada o no, y nivel de transaminasas) se resumen en las tablas.
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Actividad LAL
nmol/punch/h

0,02 0,02 0,02 0,02

AIT IAM otras
cardiopatías
arteriopatías
xantomas

Prótesis valvular
aórtica

0 0 0



Conclusiones: Nuestros datos confirman que LAL-D se encuentra en cohortes de pacientes con
hipercolesterolemia poligénica o familiar y debe tenerse en cuenta en el diagnóstico diferencial.
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