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Dor Abdominal E Alteracdes Endoscopicas E Histol 6gicas Duodenais Na Deficiéncia De Lipase
Acida Lisossomal: Relato De Caso.

Resumo Objetivo(s) Descrever um caso de deficiéncia de lipase &acida lisossoma cuja
manifestacdo clinicainicial foi de dor abdominal crénica. Método Revisdo de prontuério meédico.
Resultados A deficiéncia de lipase lisossomal &cida é uma doencga autossdmica recessiva rara e
provavelmente subdiagnosticada. Pode apresentar-se com a combinacdo de dislipidemia,
hepatomegalia e transaminases elevadas. Em criancas e adolescentes, o diagndstico é dificultado
pela auséncia de achados clinicos especificos. Descreveremos 0 caso de paciente masculino, 13
anos, diagnostico pregresso de sindrome de Gilbert e hipercolesterolemia, encaminhado[N1] para
avaliacdo por dor abdominal, de forte intensidade, que atrapalhava as atividades diérias,
associada a perda ponderal e ateracdo das enzimas hepéticas. Exame fisico dentro da
normalidade. Realizada endoscopia digestiva que demonstrou presenca de infiltrado amarelado
em duodeno e gastrite enantematosa endoscopica. O estudo histopatologico de duodeno
evidenciou arquitetura vilositaria preservada, presenca de macréfagos espumosos contendo
pigmento acastanhado, com coloragdo PAS discretamente positiva e pesquisa de ferro tecidual
negativa. Realizado tratamento com inibidor de bomba de prétons, sem melhora completa da dor.
Nova endoscopia demonstrou melhora da gastrite, com manutencéo dos achados duodenais e
bidpsias mantendo a presenca dos histiocitos xantomizados, coloracdo Ziehl-Neelsen negativa
Pela alteracéo de enzimas hepéticas, hipercolesteronemia com HDL <50mg/dl e caracteristicas de
bidpsia duodenal, questionado deficiéncia de lipase acida lisossomal. Indicadobiopsia hepética e
dosagem de lipase é&cida lisossomal. A bidpsia revelou parénquima hepatico com esteatose
microvescular discreta, infiltrado de histiécitos xantomizados no espaco porta e fibrose portal
com finos septos. Dosagem de lipase lisossoma &cida de 3pmole/hr/spt(referencia 55-850),
confirmando o diagnostico. Realizado, ainda, pesquisa de mutacéo, que revelou aelos ¢.894G>A
e €.652, duas variantes patogénicas. conclusdo(fes) A deficiéncia de lipase lisossomal acida em
criangas e adolescentes apresenta-se com manifestagdes clinicas variadas, que incluem achados
comuns, como dor abdominal. Achados endoscdpicos como xantomas duodenais e a presenca de
histiocitos xantomizados na bidpsia, podem auxiliar no diagndstico. A suspeicdo diagndstica em
pacientes com gueixas comuns, com achados sugestivos, possibilita o tratamento, modificando o
prognostico do paciente.
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