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Hintergrund: 
Die Defizienz der lysosomalen sauren Lipase (englisch Lysosomal Acid Lipase Deficiency, 
LAL D) ist eine progressive, oft tödlich verlaufende multisystemische lysosomale Speicher-
erkrankung (1,2). Der lysosomale Abbau von Cholestrinestern und Triglyceriden ist schwer 
gestört oder vollständig unterbrochen. In der Leber führt die Speicherung von verestertem 
Cholesterin und Triglyzeriden zu einer ausgeprägten Steatose,Fibrose und Zirrhose. Auch 
Milz, Darm, das Herz-Kreislauf-System oder Knochenmark können betroffen sein. Die 
infantile und im Spontanverlauf immer tödlich endende Form wurde früher als Morbus 
Wolman bezeichnet. Häufiger verläuft die Erkrankung jedoch klinisch wenig apparent und 
wird erst durch eine Gedeihstörung oder organbezogene Komplikationen wie Leberfibrose, 
Leberzirrhose, oder kardiovaskuläre Komplikationen wie frühzeitig schwere Atherosklerose 
auffällig. Der Ursprung von LAL D liegt in Mutationen im LIPA Gen. Der Vererbungsmodus 
ist autosomal rezessiv. Die Prävalenz der Erkrankung ist unklar, sie wird zwischen 
1:140.000 bis 1:300.000 angenommen (3,4). Da die Erkrankung in weiten Kreisen wenig 
bekannt ist besteht möglicherweise eine hohe Dunkelziffer. Dies ist um so bedeutsamer, als 
sich die Erkrankung durch eine in diesem Jahr zugelassene Enzymersatztherapie mittels 
Sebelipase alpha effektiv therapieren läßt (5,6). 
Ein Defekt der sauren Lipase (LAL D) kann aus einer Trockenblutkarte nachgewiesen 
werden (s. Logistik - kostenfreies Angebot). 
 
Fragestellungen: 

1. Inzidenz der Lysosomalen Sauren Lipase Defizienz in Deutschland 
2. Klinik und Manifestationszeitpunkt  

 

Indikation zur Untersuchung: 
- Erhöhte Transaminasen unklarer Genese 
- Unklare Hepatopathie 
- Steatosis hepatis unklarer Genese 
- Dyslipidämie mit erhöhtem Gesamtcholesterin, erhöhtem LDL und/oder HDL-

Erniedrigung 
- Gedeihstörung unklarer Genese in Verbindung mit Durchfall und Malabsorption 

 
Falldefinition: 
Zu melden ist jedes Kind mit enzymatisch oder genetisch nachgewiesener Diagnose eines 
Defektes der lysosomalen sauren Lipase. 
 
Logistik: 
Bitte melden Sie jeden Erkrankungsfall an die ESPED-Zentrale, von der Sie dann einen 
kurzen Fragebogen mit den wichtigsten klinischen Daten erhalten. Senden Sie den ausge-
füllten Erhebungsbogen bitte zeitnah an die ESPED-Geschäftsstelle zurück.  
 
Ein kostenfreier Nachweis aus der Trockenblutkarte wird angeboten: 
Universitätskinderklinik Freiburg, Stoffwechsellabor, z.Hd. Dr. Anne Horn/Dr. Henk Blom, 
Mathildenstraße 1, 79106 Freiburg 
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