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El LCHAD, un error innato de la B-oxidacion de los dcidos grasos, cursa habitualmente con esteatosis hepatica en situa-
ciones de estrés metabdlico al no poder usar la mitocondria los acidos grasos de cadena larga como fuel metabdlico.

OBJETIVOS
Describir la clinica, analitica, evolucién y lesiones histologicas en pacientes con LCHAD controlados en nuestra unidad.

PACIENTES Y METODOS

Se revisan las historias clinicas de 4 pacientes, no relacionados, afectos de LCHAD. En todos los casos se realizaron estu-
dios de funcion hepatocelular, metabdlico, enzimatico en fibroblastos y genético, asi como biopsia hepatica, descartandose
otras causas de hepatopatia crénica. Se valoré la forma de presentacion, la exploracién clinica, la histologia hepatica y la evo-
lucién.

RESULTADOS

La edad al diagnéstico oscil6 entre 4-11 meses de edad (media 6 meses), siendo 2 varones y 2 mujeres. La forma de pre-
sentacion fue en forma de vémitos, anorexia y pérdida de peso (n = 4). En la exploracion fisica se constaté desnutricion (n =
3), hepatomegalia (n = 3), hipotonia (n = 4), cardiomiopatia dilatada (n = 4), con derrame pericardico en 2 pacientes y reti-
nopatia pigmentaria (n = 4) con agudeza visual normal. En todos se demostré hipoglucemia hipocetésica en ayuno o estrés
metabdlico (infecciones, fiebre), anemia, acidosis metabdlica, elevacién de amonio y lactato, hipertransaminasemia con fun-
cién hepatocelular normal, ligera disminucion de carnitina, elevacion especifica de aciglicinas, aciduria dicarboxilica de cade-
na media y aciduria 3-hidroxidicarboxilica de cadena larga. La biopsia hepatica demostr6 en todos los pacientes esteatosis
macrovesicular difusa y en 2 infiltrado inflamatorio y fibrosis. El cultivo de fibroblastos confirmé el déficit enzimatico especi-
fico y el estudio genético la mutacion G1528C en homozigosis en todos ellos. El tratamiento ha consistido en evitar los peri-
odos de ayuno, restriccion grasa a menos del 30% de la energia total con aporte de acidos grasos de cadena larga a un maxi-
mo del 10% y de MCT al 20% con incremento de los hidratos de carbono, adicién de polivitaminicos y de carnitina segin
niveles sanguineos. Los controles metabdlicos se han realizado con los niveles especificos de acilcarnitinas. Tres pacientes
viven en la actualidad (18, 8 y 6 afios de edad) con relativa buena evolucién clinica y un paciente fallecié a los 9 meses de
edad (1992), normalizandose en todos los casos las cifras de transaminasas.

CONCLUSIONES
La esteatosis hepatica en LCHAD es un hallazgo constante al diagnéstico, siendo de cardcter difuso y macrovesicular y nor-
malizandose con un correcto control metabélico.



