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Resumo: Introducdo: Abetalipoproteinemia, doenca autossOmica recessiva, relacionada ao gene da
proteina de transferéncia de triglicéride microssomal nos hepatdcitos e enterécitos, localizada no
cromossomo  4p22-24, é caracterizada por esteatorréia, neuropatia cronica, retinopatia,
acantocitose e dedipidemia. Descricgo do caso: K.C.B.S, feminino, atendida na
Gastroenterologia aos 7 anos de idade. Tinha histéria de dificuldade de ganho ponderal e diarréia
desde 4 meses. Aos 3anos, pelo déficit pondoestatural, foi avaliada pelo endocrinologista sem
definicdo etioldgica. Devido ao aumento de enzimas hepéticas hepatocitérias, foi a seguir
avaliada pelo hepatologista que excluiu doencas hepaticas primarias. Investigacéo laboratorial:
indices hematimétricos normais com acantocitose e hemacias crenadas, teste do suor negativo,
gordura fecal positiva, eletroforese de proteinas normal, anticorpo antiendomisio negativo,
colesterol total 41 mg/dl, HDL 38 mg/dl, LDL 1mg/dl , VLDL 1 mg/dl, triglicérides 2mg/dl,
apolipoproteina A1 52mg/dl (115-220), apolipoproteina A2 9,4 mg/dl (26-51), apolipoproteina B
0,2mg/dl (60-150), apolipoproteina E 4,7 mg/dl (2,3-6,3). EDA: mucosa duodenal (segunda
porcdo) e jejunal com desaparecimento das pregas de Kerckring. Histopatologia: hipotrofia de
vilosidades, enterdcitos apicais com citoplasma claro e vacuolado, sugerindo distlrbio do
metabolismo de gorduras. Auséncia de linfocitose intraepitelial. AvaliacBes oftalmoldgica e
neurol6gica normais. Fez-se diagnéstico de abetalipoproteinemia e iniciado dieta hipogordurosa,
sem restricdo de &cidos graxos essenciais e com suplementacdo de vitaminas lipossoluveis.
Comentérios. Abetalipoproteinemia, apesar de rara, deve ser lembrada no diagndstico diferencial
de déficit pondoestatural e esteatorréia para que o diagnostico possa ser realizado sem retardo
evitando complicacfes neurol 6gicas e oftalmol 6gicas tardias.
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