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Resumo: Resumo Objetivo(s) Relatar o caso de um lactente cujo diagnéstico de Abetalipoproteinemia foi
estabelecido a partir de caracteristicas clinicas e laboratoriais. Método Relato de caso e andlise do
diagnostico, terapéutica instituida e resultados alcancados diante do quadro clinico apresentado
pelo paciente. Resultados Lactente de seis meses, masculino, admitido em emergéncia com
guadro de pneumonia sendo evidenciada desnutricdo grave. Foram referidos ganho de peso
inadequado e vomitos desde o primeiro més de vida. Filho de pais consanguineos, com irmao
falecido aos seis meses de idade com desnutricdo grave, apos internamento prolongado sem
diagnostico estabelecido. Iniciados suporte nutricional e investigacdo diagnéstica para
desnutricdo. Estudo das fezes com duas pesquisas de gordura fecal positivas. lontoforese com
duas amostras negativas. Ultrassonografia de abdome e estudo contrastado de esdfago, estdbmago
e duodeno excluiram malformacbes. Exame do transito intestinal sem alteragdes. Endoscopia
digestiva alta ndo revelou ateragdes macroscopicas. Apresentou melhora do ganho de peso apos
inicio de nutricdo parenteral total (NPT). Rotina laboratorial para NPT evidenciou colesterol total
de 30 mg/dl, triglicerideos de 7 mg/dl e LDL-C de 6mg/dl. Exames foram repetidos e devido aos
valores baixos de lipidios séricos e do quadro clinico, foram solicitadas dosagens de
apolipoproteinas (ApoA=49mg/dl e ApoB=0mg/dl). Perfil lipidico plasmatico materno néo
apresentava ateracfes. Obteve-se o0 resultado da bidpsia duodenal com a presenca de vacuolos
lipidicos intraepiteliais. As caracteristicas clinicas e bioguimicas do paciente, ateracdo em
biopsia intestinal e as concentragdes normais de lipidios plasméticos materno sugeriram o
diagnostico clinico de Abetalipoproteinemia (ABL). A identificacdo da mutagdo do gene MTTP
ndo foi realizada. Optou-se por tratamento com dieta restrita em lipidios e reposi¢éo de vitaminas
lipossolUvels. Paciente apresentou bom ganho de peso e resolugdo dos vomitos e segue em
acompanhamento multidisciplinar. conclusdo(des) O diagndstico de ABL € confirmado pela
identificacdo de mutacGes no gene MTTP. Uma limitag&o do estudo € a falta do estudo genético,
mas o0s achados clinicos e laboratoriais, assim como, a resposta ao tratamento séo suficientes para
justificar o diagnostico e a conduta. E necessario o estudo do perfil lipidico em lactentes que
apresentam desnutricdo e sintomas gastrointestinais e, especialmente, se ha consanguinidade dos
pais, para estabelecer o possivel diagndstico de ABL.
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