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La deficiencia familiar de lecitina colesterol aciltransferasa (DFL),
enfermedad genética autosémica recesiva, es causada por la deficien-
cia de la enzima lecitina colesterol aciltransferasa (LCAT) (1). Esta ca-
taliza la conversion del colesterol libre en colesterol esterificado (CE)
principalmente a nivel de HDL (2). El perfil lipidico en estos pacien-
tes presenta disminucion en los niveles de C-HDL y CE, hipertriglice-
ridemia y la aparicién de lipoproteina X (Lp-X) (1). La acumulacion
de esta lipoproteina anémala en los glomérulos y arteriolas renales
altera su estructura y asi facilita la aparicion de insuficiencia renal,
la cual es la principal causa de morbilidad y mortalidad en pacientes
con DFL (2) (3). Esto la establece como blanco para la busqueda de
nuevos enfoques terapéuticos (4).

A pesar de los tratamientos actuales para la insuficiencia renal
en pacientes con DFL, como la dialisis y el trasplante renal, existe
el riesgo de recidiva de acimulo de Lp-X en el rin6én trasplantado
(5), debido a la ausencia de la actividad de la LCAT. Se ha propues-
to el uso de la LCAT humana recombinante (rhLLCAT) como una
alternativa terapéutica prometedora (3) en busca de reducir los ni-
veles de Lp-X y el dano renal (5). Las caracteristicas moleculares
que presenta la LCAT favorecen su uso como terapia de reemplazo
enzimatico (6).

Investigaciones en modelos animales al evaluar el efecto del uso
de rhLCAT, demostraron que su aplicacion podia restaurar el perfil
lipidico y eliminar la Lp-X renal (4). Asimismo, en un estudio de
fase I en sujetos con cardiopatia coronaria estable se demostré que

Acta Bioquim Clin Latinoam 2021; 55 (2): 211-2



212 Chévez-Paredes CA, et al.

la thLCAT es segura (7). Si bien se ha reportado un
solo estudio sobre la utilizaciéon de la terapia de re-
emplazo enzimatico con thLCAT en un paciente con
DFL, su uso podria mejorar la anemia, la funcién de
las HDL y el metabolismo de lipoproteinas, y benefi-
ciar asi la funcion renal (5).

La baja prevalencia de esta patologia, menor de
1/1 000 000 y quiza el subdiagnéstico, obstaculizan
la elaboraciéon de estudios con una mayor poblacion.
Esto representa una limitante para llegar a resultados
concluyentes sobre el uso de la terapia de reemplazo
enzimatico con rthLCAT. Sin embargo, su seguridad y
tolerabilidad, asi como su eficacia sobre enfermedades
relacionadas al metabolismo de lipidos remarcan su po-
tencial uso sobre la enfermedad renal en pacientes con
DFL. La necesidad de investigaciones futuras, como el
reemplazo del gen afectado, plantean la posibilidad de
incluir la terapia con thLCAT como parte del manejo
de pacientes con DFL y complicacion renal.
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