
Lysosomale saure Lipase-Defizienz (LAL-D)
ist eine genetisch bedingte, progrediente und seltene Stoffwechselerkrankung, 
die zu multiplen Organschäden sowie vorzeitigem Tod führen kann.1 Nach 
Schätzungen tritt LAL-D abhängig von der ethnischen Zugehörigkeit und 
der geografischen Herkunft bei 1 von 40.000 bis 300.000 Menschen auf.2,3

Welche Symptome können bei LAL-D auftreten?1

Die Mehrzahl der Patient:innen wird im Kindesalter auffällig. Die Symptome sind oft unspezifisch 
und können von Patient:in zu Patient:in unterschiedlich sein.

Wie wird LAL-D verursacht?1,4

Die Ursache für LAL-D ist eine autosomal-rezessiv vererbte Genmutation, die zu einer Reduktion 
bzw. einem Verlust der Aktivität des Enzyms lysosomale saure Lipase (LAL) führt. Dadurch können 
Fette und Cholesterinverbindungen nicht ausreichend verstoffwechselt werden, lagern sich in 
unterschiedlichen Organen wie der Leber, Milz oder dem Magen-Darm-Trakt ab und führen dort zu 
Organschädigungen. Gleichzeitig entsteht in den Zellen ein Mangel an freiem Cholesterin. Bei dem 
Versuch der Leber, diesen Mangel auszugleichen, kommt es zu einer Anreicherung von Low-Density-
Lipoprotein-Cholesterin (LDL-C), wodurch das Risiko für Arteriosklerose und damit Herz-Kreislauf-
Erkrankungen steigt.

Bei Säuglingen mit schwerem Mangel

• schwere Gedeihstörung
• schnell progredienter Verlauf

• anhaltendes Erbrechen

• schwere Durchfälle

• Leber- und Milzvergrößerung

• hohe Sterblichkeit

Magen-Darm-Trakt

• Schmerzen im Bauchbereich

• Erbrechen

• Durchfall

• Gedeihstörungen und 
Wachstumsdefizite bei Kindern

Weiterführende Informationen unter: lald.de

Milz

• Vergrößerung der Milz
• Mangel an Blutplättchen und roten 

Blutkörperchen aufgrund der 
Funktionsstörung der Milz

Leber

• Erhöhter Fettgehalt der Leber
• Vergrößerung der Leber

• Veränderung der Leberstruktur wie
z. B. Leberfibrose (narbige 
Veränderung) bis zur Zirrhose 
(narbige Schrumpfung der Leber) 
und Leberversagen

• Gelbsucht aufgrund einer Schädigung 
der Leberzellen

Herz-Kreislauf-System

• Verkalkung der Arterien
• Erkrankung der Herzkranzgefäße

• Bluthochdruck

• Schlaganfall



Wo finden Betroffene Hilfe?

Selbsthilfegruppen bieten Betroffenen Informationsmaterial, Kontaktadressen und die Möglichkeit zum 
Austausch. Für Betroffene mit LAL-D ist sowohl die Deutsche Leberhilfe e. V. (leberhilfe.org) als auch die 
ACHSE e. V. (Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen, achse-online.de/achse-bietet/beratung-fuer-
betroffene-und-angehoerige) eine gute Anlaufstelle.

AlPaCa – Das Alexion Patient Care Program unterstützt Patient:innen mit umfassenden Informationen in 
Form von Broschüren und Artikeln, persönlicher Betreuung und Erinnerungsfunktionen – ohne medizinische 
Beratung, die bleibt in den Händen des ärztlichen Behandlers.

Mehr unter: alpaca-programm.de/lal-d
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Wie wird LAL-D diagnostiziert?1,4,5

• Da die Symptome der LAL-D anderen Erkrankungen ähneln, kann es mehrere Jahre dauern, bis die 
korrekte Diagnose gestellt wird.

• Bei LAL-D finden sich typischerweise folgende Auffälligkeiten in der Blutuntersuchung: Erhöhung der 
Leberenzyme und LDL-C, sowie erniedrigtes HDL-C (High-Density-Lipoprotein-Cholesterin).

• Mögliche Differenzialdiagnosen bei LAL-D sind andere häufigere Lebererkrankungen und auch seltene 
Stoffwechselerkrankungen wie z. B. Morbus Wilson oder Morbus Gaucher, die während der Diagnostik 
auszuschließen sind.

• LAL-D kann durch einen einfachen Bluttest, der die Enzymaktivität der LAL misst, diagnostiziert werden. 
Zusätzlich kann die Diagnose durch den Nachweis von Mutationen im LIPA-Gen gesichert werden.

Wie wird LAL-D behandelt?

• Als unterstützende Maßnahmen sollten bei Kleinkindern diätische Maßnahmen wie eine fettreduzierte 
Ernährung, mit einer gezielten Reduktion der langkettigen Triglyzeride (LCT) und einem hohen Anteil an 
mittellangkettigen Triglyceriden (MCT) eingesetzt werden. Im Kindes- oder Erwachsenenalter ist eine 
reduzierte Zufuhr von Cholesterin und gesättigten Fettsäuren angezeigt.6-8

• Zudem könnte eine lipidsenkende Begleittherapie, etwa mit Statinen, sowie die Überwachung von 
kardiovaskulären Risikofaktoren sinnvoll sein.9,10

• Bei schweren Leberschäden kann eine Lebertransplantation in Betracht gezogen werden.11,12

• Als spezifische medikamentöse Behandlung steht eine langfristige Enzymersatztherapie (EET) bei allen 
Altersgruppen zur Verfügung.13

Daher ist es wichtig, das Bewusstsein für die Erkrankung zu stärken:
lal-d-info.de

Weitere Informationen finden Sie unter alexion.de
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