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A deficiência em lipoproteína lípase e as suas complicações
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Resumo
Introdução:  A deficiência em lipoproteína lípase (LPL) 
tem caráter vitalício e corresponde a um distúrbio 
lipídico genético autossómico recessivo. Esta doença 
afeta de modo igual homens e mulheres, começando a 
manifestar-se na infância. A enzima LPL é determinante 
na hidrólise de lipoproteínas ricas em triglicerídeos 
presentes na circulação, o gene que a codifica localiza-se 
no cromossoma 8p22 e é expresso nos tecidos adiposo 
e muscular. A LPL é posteriormente translocada para a 
superfície luminal das células endoteliais capilares dos 
tecidos extra-hepáticos.  Objetivos:  Analisar a influência 
da deficiência em LPL, em condições homozigóticas e 
heterozigóticas, em doenças coronárias, pancreáticas e 
hepáticas, como a arteriosclerose, a pancreatite aguda e 
a síndrome de Quilomicronemia familiar, respetivamente. 
Métodos: Realizou-se uma revisão da literatura, 
recorrendo-se aos motores de pesquisa Pubmed, EBSCO e 
Google SCHOLAR. Em todos os casos a metodologia usada 
foi a inclusão de artigos dos últimos 5 anos, em inglês, que 
incluíssem no título “Lipoprotein Lipase Deficiency”. Num 
total de 33 artigos, foram analisados os 5 mais relevantes.
Resultados: Os resultados mostram que a deficiência em 

lipoproteína lípase é causada por mutações no gene que 
a codifica [1,2]. Em casos de homozigotia a deficiência 
de LPL está associada a elevações acentuadas da 
quantidade de quilomícrons, hipertrigliceridemia grave, 
e pancreatite aguda [1,3]. Contudo, nestes doentes não 
se verifica um aumento do risco para doenças coronárias, 
provavelmente porque os quilomícrons circulantes são 
de grandes dimensões, ficando impossibilitados de 
atravessar as paredes das artérias [4,5]. A deficiência da LPL 
em heterozigotia, atenua a capacidade da lípase, levando 
à acumulação de quilomícrons remanescentes circulantes 
e de lipoproteínas de densidade intermédia (IDL), ricas 
em triglicerídeos e colesterol [4]. As manifestações 
clínicas mais comuns são xantomas eruptivos, plasma 
sanguíneo de aparência leitosa e hepatoesplenomegalia 
[1].  Conclusões: A ocorrência de mutações no gene da 
LPL está associada ao aumento dos níveis de triglicerídeos 
no sangue, o que por sua vez conduz à existência de 
doenças graves como as doenças coronárias, pancreáticas 
e hepáticas. Deste modo, é recomendado por especialistas 
aos doentes portadores deste distúrbio, uma dieta pobre 
em lípidos e hidratos de carbono. 
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