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DEFICIT DE LIPASA ACIDA LISOSOMAL (DLAL)DEFICIT DE LIPASA ACIDA LISOSOMAL (DLAL)DEFICIT DE LIPASA ACIDA LISOSOMAL (DLAL)DEFICIT DE LIPASA ACIDA LISOSOMAL (DLAL)

•• Es una enfermedad de depósito Es una enfermedad de depósito lisosomallisosomal, de las denominadas  , de las denominadas  pp ,,

“enfermedades raras”, producida por la disminución o ausencia de actividad de “enfermedades raras”, producida por la disminución o ausencia de actividad de 

la lipasa ácida en el lisosoma, con alteración en el metabolismo lipídico.la lipasa ácida en el lisosoma, con alteración en el metabolismo lipídico.

•• Depósito de ésteres de colesterol y triglicéridos en diferentes tejidos: Depósito de ésteres de colesterol y triglicéridos en diferentes tejidos: 

hígado, bazo, intestino, glándulas SR y células del sistema mononuclear hígado, bazo, intestino, glándulas SR y células del sistema mononuclear 

fagocíticofagocítico..

•• HHerencia AR. erencia AR. Mutación Mutación gen Lipa gen Lipa cc10 (1q23.210 (1q23.2-- 23.3). 23.3). Más de 50 mutaciones.                       Más de 50 mutaciones.                       

> frecuencia c894G >A (p del S275> frecuencia c894G >A (p del S275 –– Q298) Homocigotas yQ298) Homocigotas y heterocigotasheterocigotas compuestos afectadoscompuestos afectados> frecuencia c894G >A (p del S275 > frecuencia c894G >A (p del S275 Q298). Homocigotas y Q298). Homocigotas y heterocigotasheterocigotas compuestos afectados.compuestos afectados.

•• 2 Fenotipos principales, dependiendo de la edad de presentación: Enfermedad 2 Fenotipos principales, dependiendo de la edad de presentación: Enfermedad 

de de WolmanWolman en lactantes y CESD en niños y adultos.en lactantes y CESD en niños y adultos.

2Med.Clin.Barc. 2017;27:1866-8         Atherosclerosis. Vol 235 july 2014



DLAL. DLAL. 
EpidemiologíaEpidemiología
DLAL. DLAL. 
EpidemiologíaEpidemiologíap gp gp gp g

P l i ti d d f d i i iP l i ti d d f d i i i 1 / 350 000 RN1 / 350 000 RN•• Prevalencia estimada de forma de inicio precoz Prevalencia estimada de forma de inicio precoz  1 / 350.000 RN1 / 350.000 RN

•• Inicio Inicio ttardío ardío  1 / 40.000 1 / 40.000 –– 1 / 130.000 1 / 130.000 

•• Pacientes Pacientes oligosintomáticosoligosintomáticos –– subdiagnósticosubdiagnóstico (prevalencia ???)(prevalencia ???)gg gg (p )(p )

3J of Hepatol 2014      Med.Clin.Barc. 2017;27:1866-8         Atherosclerosis. Vol 235 july 2014  Genes reviews. Jul 2015



Las mutaciones en Las mutaciones en LIPALIPA causan deficiencia de la causan deficiencia de la 
enzima LAL en pacientes con DLALenzima LAL en pacientes con DLAL11--33
Las mutaciones en Las mutaciones en LIPALIPA causan deficiencia de la causan deficiencia de la 
enzima LAL en pacientes con DLALenzima LAL en pacientes con DLAL11--33
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DLALDLAL
Manifestaciones ClínicasManifestaciones Clínicas
DLALDLAL
Manifestaciones ClínicasManifestaciones Clínicas

•• Acumulación progresiva de ésteres de col y TG en Acumulación progresiva de ésteres de col y TG en 
li d él l d l i t lli d él l d l i t l f ítif ítilisosomas de células del sistema mononuclear lisosomas de células del sistema mononuclear fagocíticofagocítico

MANIFESTACIONES PRINCIPALESMANIFESTACIONES PRINCIPALES

•• EnfEnf. hepática progresiva . hepática progresiva (esteatosis (esteatosis microvesicularmicrovesicular –– fibrosis fibrosis –– cirrosis cirrosis micronodularmicronodular))

•• DislipemiaDislipemia con aterosclerosis aceleradacon aterosclerosis acelerada (( col Tcol T --  LDLLDL --  TGTG --  HDL)HDL)DislipemiaDislipemia con aterosclerosis aceleradacon aterosclerosis acelerada (( col T col T  LDL LDL  TG TG  HDL)HDL)

ESPECTRO DE ENFERMEDADESPECTRO DE ENFERMEDAD
RNRN ADULTOADULTO

ACTIVIDAD ENZIMÁTICAACTIVIDAD ENZIMÁTICA
( ( -- )) ( + )( + )
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La expresión clínica, varía entre individuos con actividad enzimática similarLa expresión clínica, varía entre individuos con actividad enzimática similar

Genes Review jul 15



DLALDLAL
Manifestaciones ClínicasManifestaciones Clínicas
DLALDLAL
Manifestaciones ClínicasManifestaciones Clínicas

•• R N “Enfermedad deR N “Enfermedad de WolmanWolman””•• R.N. Enfermedad de R.N. Enfermedad de WolmanWolman
•• Inicio de síntomas: entre 1 a 3 mesesInicio de síntomas: entre 1 a 3 meses
•• Presentación aguda. Rápidamente progresivaPresentación aguda. Rápidamente progresiva

Sí t t i t ti l ó it di t t di t ióSí t t i t ti l ó it di t t di t ió•• Síntomas gastrointestinales: vómitos, diarrea con esteatorrea, distensión Síntomas gastrointestinales: vómitos, diarrea con esteatorrea, distensión 
abdominal (acumulación de ésteres de colesterol y triglicéridos en la lámina abdominal (acumulación de ésteres de colesterol y triglicéridos en la lámina 
propia y corion de vellosidades).propia y corion de vellosidades).

•• Desnutrición severaDesnutrición severaDesnutrición severaDesnutrición severa
•• HepatoesplenomegaliaHepatoesplenomegalia masivamasiva
•• Adenomegalias (infiltración de TG y ésteres de colesterol en nódulos Adenomegalias (infiltración de TG y ésteres de colesterol en nódulos linflinf.).)

Calcificaciones en glándulas SR 50%Calcificaciones en glándulas SR 50%•• Calcificaciones en glándulas SR 50%Calcificaciones en glándulas SR 50%

INSUFICIENCIA HEPÁTICA. FALLO MULTIORGÁNICO. INSUFICIENCIA HEPÁTICA. FALLO MULTIORGÁNICO. 
MUERTE PREMATURA ANTES DEL AÑO DE EDADMUERTE PREMATURA ANTES DEL AÑO DE EDAD
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MUERTE PREMATURA ANTES DEL AÑO DE EDADMUERTE PREMATURA ANTES DEL AÑO DE EDAD



La La DLALDLAL que se presenta en neonatos es una que se presenta en neonatos es una 
enfermedad rápidamente progresiva que resulta en enfermedad rápidamente progresiva que resulta en 
mortalidad prematuramortalidad prematura

La La DLALDLAL que se presenta en neonatos es una que se presenta en neonatos es una 
enfermedad rápidamente progresiva que resulta en enfermedad rápidamente progresiva que resulta en 
mortalidad prematuramortalidad prematuramortalidad prematuramortalidad prematuramortalidad prematuramortalidad prematura

La DLAL es rápidamente fatal en neonatos en el lapso de 12 meses1

Estimado Kaplan-Meier: Sobrevida en 
neonatos con LAL-Da

Límite de confianza superior de 95%

• Edad promedio a la 
muerte: 3.7 meses 
(rango: 1.4-46.3 br

ev
id

a
Límite de confianza superior de 95%
Probabilidad de sobrevida
Límite de confianza inferior de 95%
n=No. de pacientes en riesgo

( g
meses)1

• 100% de los pacientes 
(10/10) que recibieron 
TCMH murieron antes lid

ad
 d

e 
So

b

TCMH murieron antes 
de los 4 años de edad1,b

– 70% (7/10) murieron < 
9 meses de edad2

(N=35) (n=9) (n=4)

Pr
ob

ab
i

TCMH, trasplante de células madre hematopoyéticas
aUna revisión retrospectiva de las planillas y extracción de datos de 35 pacientes diagnosticados con LAL-D antes de los 2 años de edad (26 con falla 
del crecimiento antes de los 6 meses de vida, 9 sin ella). bFalla del crecimiento se define como una pérdida de peso entre los 2 principales percentiles o 
un peso inferior al 10° percentil sin ganancia de peso durante ≥2 semanas o una pérdida ≥5% del peso al nacer después de las 2 semanas de edad

Adaptada con permiso de Macmillan Publishers Ltd: Genet Med, Jones SA, et al. doi: 10,1038/gim.2015.108.

Edad, meses
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un peso inferior al 10 percentil sin ganancia de peso durante ≥2 semanas o una pérdida ≥5% del peso al nacer, después de las 2 semanas de edad 
dentro de los primeros 6 meses de vida.
cDe 10 pacientes (5 con falla del crecimiento, 5 sin falla del crecimiento), 1 paciente recibió trasplante de hígado además de TCMH
1. Jones S, et al. Genet Med. 2015 Ago 27. Epub ahead of print. 2. Jones S, et al. Póster presentado en: Lysosomal Disease Network WORLD 
Symposium; February 11-13, 2014; San Diego, CA. 



DLALDLAL
Manifestaciones Clínicas. Niños y AdultosManifestaciones Clínicas. Niños y Adultos
DLALDLAL
Manifestaciones Clínicas. Niños y AdultosManifestaciones Clínicas. Niños y Adultosyyyy

•• Historia natural aún no bien definida Historia natural aún no bien definida  ≠ fenotipos. ≠ fenotipos.  subdiagnósticosubdiagnóstico
especialmente en pacientesespecialmente en pacientes oligosintomáticosoligosintomáticosespecialmente en pacientes especialmente en pacientes oligosintomáticosoligosintomáticos..

•• Actividad Actividad residual de la residual de la enzenz 1 1 –– 12% 12% 
•• Amplio espectro de manifestaciones clínicos con diferentes edades de Amplio espectro de manifestaciones clínicos con diferentes edades de 

presentaciónpresentaciónpresentaciónpresentación

•• Inicio precoz. Niños.Inicio precoz. Niños.
–– Compromiso hepáticoCompromiso hepático (hepatomegalia (hepatomegalia  de TS)de TS)

Hígado graso Hígado graso -- ≠ grados de fibrosis ≠ grados de fibrosis -- cirrosis cirrosis micronodularmicronodular --
Insuficiencia hepática. HCCInsuficiencia hepática. HCC

•• Presentación adultos.Presentación adultos.
–– DislipemiaDislipemia. . 

8

–– Ateroesclerosis acelerada con inicio precoz de Ateroesclerosis acelerada con inicio precoz de enfenf. cardiovascular. cardiovascular
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DLALDLAL
135 pacientes135 pacientes
DLALDLAL
135 pacientes135 pacientespppp

•• x edad x edad czoczo. . síntsínt.: 5 a (RN .: 5 a (RN –– 68a)68a) •• Muertes reportadas:Muertes reportadas:
•• 83% ≤ 12 años83% ≤ 12 años
•• Hepatomegalia: 99.3%Hepatomegalia: 99.3%
•• Esplenomegalia: 74%Esplenomegalia: 74%

–– n= 11. n= 11. 
–– 73% disfunción hepática. 73% disfunción hepática. 
–– 50% < 21 a50% < 21 a

•• Perfil lipídico dominante:Perfil lipídico dominante:
––  Col T. Col T.  LDL. LDL.  TG. TG.  HDLHDL

•• Manifestaciones hepáticas:Manifestaciones hepáticas:

•• Tratamiento con Tratamiento con HipolipemiantesHipolipemiantes:           :           
((--) HMG) HMG-- CoACoA red, no detuvo la red, no detuvo la 
progresiónprogresión enfenf hepáticahepática

–– Esteatosis Esteatosis microvesicmicrovesic..
–– FibrosisFibrosis
–– Cirrosis Cirrosis micronodularmicronodular

HCC 2HCC 2 11 5211 52

progresión progresión enfenf. hepática.. hepática.

•• TxTx hepático 12/ 135hepático 12/ 135
55 14 años14 años

--

EdadEdad

++
–– HCC. 2 HCC. 2 pacpac. 11 a y 52 a. 11 a y 52 a

•• Enfermedad CV:Enfermedad CV: EnfEnf. Art. Coronaria. . Art. Coronaria. 
Aneurismas. Infarto cerebral.Aneurismas. Infarto cerebral.

•• Otras:Otras: Diarrea/esteatorreaDiarrea/esteatorrea –– ColestasisColestasis ––

–– 5 5 –– 14 años14 años
–– 1/12  ICC progresiva post 1/12  ICC progresiva post TxTx
–– 1/ 12 1/ 12 InsufInsuf. Renal x aterosclerosis. Renal x aterosclerosis

(seguimiento incompleto)(seguimiento incompleto)
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Otras: Otras: Diarrea/esteatorrea Diarrea/esteatorrea ColestasisColestasis
Desnutrición Desnutrición -- AnemiaAnemia

J of Hepatol 2013



La DLAL puede afectar a los individuos desde la La DLAL puede afectar a los individuos desde la 
infancia hasta la edad adultainfancia hasta la edad adulta1,21,2
La DLAL puede afectar a los individuos desde la La DLAL puede afectar a los individuos desde la 
infancia hasta la edad adultainfancia hasta la edad adulta1,21,2

La edad promedio de las primeras manifestaciones reportadas de La edad promedio de las primeras manifestaciones reportadas de 
DLAL es 5 años (rango: nacimiento hasta los 68 años) cargaDLAL es 5 años (rango: nacimiento hasta los 68 años) cargaDLAL es 5 años (rango: nacimiento hasta los 68 años), carga DLAL es 5 años (rango: nacimiento hasta los 68 años), carga 

sustancial en los pacientes pediátricossustancial en los pacientes pediátricos22

Edad de distribución de la primera manifestación reportada de 

39%40%

50%
LAL-D 

(%, n=131)2

19%

25%

20%

30%

6% 6% 4%
<1%

0%

10%

<2 años ≥2 5 años 6 12 años 13 20 años21 40 años41 58 años >60 años

111. Reiner Ž, et al. Atherosclerosis. 2014;235(1):21-30. 2. Bernstein DL, et al. J Hepatol. 2013;58(6):1230-1243. 

<2 años ≥2-5 años 6-12 años 13-20 años21-40 años41-58 años >60 años



DLALDLAL
HistologíaHistología
DLALDLAL
HistologíaHistología

12Histopathology 2011



DLALDLAL
HistologíaHistología
DLALDLAL
HistologíaHistologíagggg

HEPATOMEGALIAHEPATOMEGALIA BIOPSIA HEPÁTICABIOPSIA HEPÁTICA

CColor amarillo/ naranjaolor amarillo/ naranjaMACROSCOPIAMACROSCOPIA

CORTES CONCORTES CON

jj

•• Esteatosis Esteatosis microvesicularmicrovesicular uniformeuniforme
–– InmunomarcaciónInmunomarcación protprot. . lisosomaleslisosomales. . CORTES CON CORTES CON 

PARAFINAPARAFINA
pp

(lípidos en lisosomas ≠ NAFLD    (lípidos en lisosomas ≠ NAFLD    
hepatocitos y células de hepatocitos y células de KupferKupfer))

•• Fibrosis Fibrosis –– Cirrosis Cirrosis micronodularmicronodular

MATERIAL MATERIAL 
CONGELADO CONGELADO •• Cristales de ésteres de colesterolCristales de ésteres de colesterol

BirrefrigentesBirrefrigentes con luz polarizadacon luz polarizada

13

EN FRESCOEN FRESCO BirrefrigentesBirrefrigentes con luz polarizadacon luz polarizada
Patognomónico de CESDPatognomónico de CESD

Histopathology 2011



DLALDLAL
DiagnósticoDiagnóstico
DLALDLAL
DiagnósticoDiagnóstico

•• Datos clínicos y bioquímicosDatos clínicos y bioquímicos
•• Actividad enzimática en leucocitos de SGE periférica Actividad enzimática en leucocitos de SGE periférica –– fibroblastosfibroblastospp

–– Sustrato no específico para LAL. Falso (Sustrato no específico para LAL. Falso (--) (actividad de otras lipasas)) (actividad de otras lipasas)

•• Gota de sangre seca. En presencia de un potente (Gota de sangre seca. En presencia de un potente (--) de LAL “) de LAL “LalistatLalistat” ” (2)(2)

L ti id d i d l ≠ d l lt d (L ti id d i d l ≠ d l lt d ( ) i () i ( ))•• La actividad es consecuencia de la ≠ de los resultados con (La actividad es consecuencia de la ≠ de los resultados con (--) y sin () y sin (--))
••  0,5 0,5 –– 2,3 2,3 nmolnmol/ punch/ h/ punch/ h
•• Identifica a individual sanos Identifica a individual sanos –– portadores(0.15 portadores(0.15 –– 0.4) y enfermos (< 0,3)0.4) y enfermos (< 0,3)

14

•• Variantes patogénicas del gen LipaVariantes patogénicas del gen Lipa



DLALDLAL
Diagnóstico DiferencialDiagnóstico Diferencial
DLALDLAL
Diagnóstico DiferencialDiagnóstico Diferencial

•• HepatoesplenomegaliaHepatoesplenomegalia
–– NiemannNiemann Pick A Pick A –– BB
–– Enfermedad de Enfermedad de GaucherGaucher
–– GlucogenosisGlucogenosisGlucogenosisGlucogenosis

•• Enfermedad hepáticaEnfermedad hepática
–– NAFLD NAFLD –– NASHNASH
–– Cirrosis Cirrosis CriptogénicaCriptogénica
–– Enfermedad de Wilson (esteatosis Enfermedad de Wilson (esteatosis microvesicularmicrovesicular))(( ))

•• DislipemiaDislipemia
Hi l t l i f ili ADHi l t l i f ili AD ARAR

15

–– Hipercolesterolemia familiar AD Hipercolesterolemia familiar AD -- ARAR

Med.Clin.Barc. 2017;27:1866-8         Atherosclerosis. Vol 235 july 2014Genes Review jul 15



DLALDLAL
Tratamiento (Inespecífico)Tratamiento (Inespecífico)
DLALDLAL
Tratamiento (Inespecífico)Tratamiento (Inespecífico)

•• HipolipemiantesHipolipemiantes y dieta baja en grasas (resultados ambiguos). No y dieta baja en grasas (resultados ambiguos). No 

evita la progresión de enfermedad hepáticaevita la progresión de enfermedad hepáticap g pp g p

•• TxTx de médula ósea en ede médula ósea en enfermedad de nfermedad de WolmanWolman. Escasa experiencia . Escasa experiencia 

y y  de mortalidadde mortalidad

•• TxTx hepático hepático  Cirrosis hepática descompensada. No evitaría el Cirrosis hepática descompensada. No evitaría el 

16

desarrollo de manifestaciones desarrollo de manifestaciones extrahepáticasextrahepáticas



DLALDLAL
Tratamiento de ReemplazoTratamiento de Reemplazo
DLALDLAL
Tratamiento de ReemplazoTratamiento de Reemplazopppp
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DLAL. Material y MétodosDLAL. Material y Métodos
Tratamiento de Reemplazo Enzimático (Tratamiento de Reemplazo Enzimático (SebelipasaSebelipasa ))
DLAL. Material y MétodosDLAL. Material y Métodos
Tratamiento de Reemplazo Enzimático (Tratamiento de Reemplazo Enzimático (SebelipasaSebelipasa ))

•• N= 66 pacientes con diagnóstico de DLAL (N= 66 pacientes con diagnóstico de DLAL (ActAct enzenz/ gen lipa)/ gen lipa)•• N= 66 pacientes con diagnóstico de DLAL (N= 66 pacientes con diagnóstico de DLAL (ActAct enzenz/ gen lipa)/ gen lipa)

•• Edad: 4 Edad: 4 –– 69 a (50% < 18 a)69 a (50% < 18 a)( )( )

15 fibrosis en puente.15 fibrosis en puente.

10 cirrosis10 cirrosis
•• Biopsia Biopsia basal: 32basal: 32

•• Tratamiento:Tratamiento: SebelipasaSebelipasa  1 mg/kg/día E.V., semana por medio.               1 mg/kg/día E.V., semana por medio.               

10 cirrosis10 cirrosis

> 20 semanas apertura de ciego> 20 semanas apertura de ciego
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DLAL. ResultadosDLAL. Resultados
Tratamiento de Reemplazo Enzimático (Tratamiento de Reemplazo Enzimático (SebelipasaSebelipasa ))
DLAL. ResultadosDLAL. Resultados
Tratamiento de Reemplazo Enzimático (Tratamiento de Reemplazo Enzimático (SebelipasaSebelipasa ))p (p ( pp ))p (p ( pp ))

EndpointEndpoint SebelipaseSebelipase  N=36N=36 Placebo N=30Placebo N=30 PP--ValueValue

P iP i d i td i tPrimaryPrimary endpointendpoint

NormalisationNormalisation of ALT of ALT levellevel n/N %n/N % 11/36 (31)11/36 (31) 2/30 (7)2/30 (7) 0.030.03

SecondarySecondary endpointsendpoints

ChangeChange fromfrom baselinebaseline in LDL colesterolin LDL colesterol levellevel, % , % 
pointspoints

--28.4 28.4 ±± 22.322.3 --6.2 6.2 ±± 1313 <0.001<0.001

ChangeChange fromfrom baselinebaseline in  non in  non -- LDL colesterolLDL colesterol
levellevel, % , % pointspoints

--28.0 28.0 ±± 18.618.6 --6.9 6.9 ±± 10.910.9 <0.001<0.001
, %, % pp

NormalisationNormalisation of AST of AST levellevel, n (%), n (%) 15/36 (42)15/36 (42) 1/29 (3)1/29 (3) <0.001<0.001

ChangeChange fromfrom baselinebaseline in in triglyceridetriglyceride, , levellevel % % pointspoints --25.5 25.5 ±± 29.429.4 --11.1 11.1 ±± 28.828.8 0.040.04

ChangeChange fromfrom baselinebaseline in HDLin HDL colesterolcolesterol levellevel %% 19 619 6 ±± 16 816 8 0 30 3 ±± 12 412 4 <0 001<0 001ChangeChange fromfrom baselinebaseline in HDLin HDL colesterol,colesterol, levellevel % % 
pointspoints

--19.6 19.6 ±± 16.816.8 --0.3 0.3 ±± 12.412.4 <0.001<0.001

ChangeChange fromfrom baselinebaseline in in hepatichepatic fatfat contentcontent, , levellevel
% % pointspoints

--32.0 32.0 ±± 26.826.8 --4.2 4.2 ±± 15.615.6 <0.001<0.001

R d tiR d ti ii t t it t i (%)(%) 10/16 (32)10/16 (32) 4/10 (40)4/10 (40) 0 420 42

19

ReductionReduction in in steatosissteatosis,, n (%)n (%) 10/16 (32)10/16 (32) 4/10 (40)4/10 (40) 0.420.42

ChangeChange fromfrom baselinebaseline ilil liverliver volumen, % volumen, % pointspoints --10.3 10.3 ±± 10.510.5 --2.7 2.7 ±± 10.110.1 --



DLALDLAL
ResultadosResultados
DLALDLAL
ResultadosResultados

•• Eventos adversosEventos adversos•• Eventos adversosEventos adversos
–– FrecuentesFrecuentes

•• CefaleaCefaleaCefaleaCefalea
•• FiebreFiebre
•• DiarreaDiarrea
•• Dolor Dolor orofaríngeoorofaríngeo
•• NasofaringitisNasofaringitis

–– Serios Serios 
•• n= 3    2/3 asociados a la infusión n= 3    2/3 asociados a la infusión (1 requirió (1 requirió DifenhidraminaDifenhidramina))

20



DLALDLAL
ConclusiónConclusión
DLALDLAL
ConclusiónConclusión

El t t i tEl t t i t S b liS b li lt d ió d llt d ió d l•• El tratamiento con El tratamiento con SebelipasaSebelipasa  resulta en reducción de las resulta en reducción de las 

alteraciones hepáticas y lipídicas en niños y adultos con DLAL.alteraciones hepáticas y lipídicas en niños y adultos con DLAL.

SebelipasaSebelipasa  fue aprobada por la Unión fue aprobada por la Unión Europea (E.M.A) Europea (E.M.A) y E.E.U.U. y E.E.U.U. (FDA) (FDA) 
en 2015, para en 2015, para el tratamiento de pacientes con DLAL de cualquier edadel tratamiento de pacientes con DLAL de cualquier edad..

< 6 meses: < 6 meses: 1 mg/kg/ día 1 mg/kg/ día  3 mg/kg/ 3 mg/kg/ díadía

Niños y adultos: 1 mg/kg/ Niños y adultos: 1 mg/kg/ díadía
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DLALDLAL
Conclusiones (I)Conclusiones (I)( )( )

•• El DLAL es una enfermedad poco frecuente con especial impacto en El DLAL es una enfermedad poco frecuente con especial impacto en 

la población pediátrica.la población pediátrica.

•• Disponemos hoy de tratamiento de Disponemos hoy de tratamiento de reemplazo reemplazo ((SebelipasaSebelipasa ) con ) con 

resultados promisoriosresultados promisorios..

•• Es necesario sospecharla, especialmente en recién nacidos con Es necesario sospecharla, especialmente en recién nacidos con p , pp , p

formas graves de presentación donde el tratamiento precoz modifica formas graves de presentación donde el tratamiento precoz modifica 

la morbimortalidad.la morbimortalidad.
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DLAL
Conclusiones (II)( )

•• Es importante el seguimiento a largo plazo para evaluar el efecto Es importante el seguimiento a largo plazo para evaluar el efecto 

sobre la progresión del daño hepático (datos histológicos).sobre la progresión del daño hepático (datos histológicos).

•• La superposición de las principales manifestaciones clínicas con La superposición de las principales manifestaciones clínicas con a supe pos c ó de as p c pa es a es ac o es c cas coa supe pos c ó de as p c pa es a es ac o es c cas co

otras enfermedades de mayor prevalencia (NAFLD otras enfermedades de mayor prevalencia (NAFLD –– dislipemiadislipemia) ) 

nos obliga a establecer el diagnóstico diferencial especialmente en nos obliga a establecer el diagnóstico diferencial especialmente en 

aquellos pacientes sin respuesta al tratamiento.aquellos pacientes sin respuesta al tratamiento.
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MUCHAS GRACIAS.MUCHAS GRACIAS.MUCHAS GRACIAS.MUCHAS GRACIAS.

Dra. Marcela Dra. Marcela GaloppoGaloppo

24

mgaloppo@Hotmail.commgaloppo@Hotmail.com


