Deficyt lizosomalnej (kwasnej) lipazy (LAL)

gieboki niedobdr
(lub brak) aktywnosci
enzymu

zachowana resztkowa
aktywnosé enzymu

Deficyt LAL o wczesnym poczatku
(choroba Wolmana)

Deficyt LAL o péZnym poczatku
(choroba spichrzania estrow cholesterolu)

ostry poczatek w pierwszych tygodniach zycia,
wyrazne powiekszenie watroby i sledziony
(spowodowane kumulacjg estrow cholesterolu i
triglicerydow),

wymioty i biegunka (efekt zaburzeri wchtaniania w
wyniku nagromadzenia lipidow w btonie Sluzowej
jelit),

zahamowanie przyrostu masy ciata,

powiekszenie oraz zwapnienie nadnerczy stanowi
objaw patognomoniczny,

podwyzszona aktywnos¢ aminotransferaz,
niedokrwisto$¢, matoptytkowos¢, zaburzenia
krzepniecia,

szybko postepujgce wyniszczenie,

zgon w okresie niemowlecym

(zwykle przed ukoriczeniem 6. miesigca 7ycia)

* {agodny poczatek w 1. lub 2. dekadzie zycia lub nawet
poiniej,

* najbardziej charakterystyczne jest powiekszenie watroby,
ktore moze utrzymywac sie przez wiele lat przed
rozpoznaniem choroby,

* powiekszenie sledziony jest obserwowane u 1/3 pacjentow,

* charakterystyczna jest hiperlipidemia, definiowana jako
podwyiszone stezenia cholesterolu catkowitego,
triglicerydow i cholesterolu frakcji LDL, a takze
prawidtowe/obnizone stezenie cholesterolu frakcji HDL,

* uszkodzenie watroby w deficycie LAL moze postepowac z
czasem, prowadzgc do wioknienia watroby,

*  mozliwy przyspieszony rozw0j miazdzycy z uwagi na
infiltracje srodbfonka naczyniowego lipidami




