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Teste Da Bochechinha No Diagndstico Da Linfangiectasia Intestinal Congénita
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Linfangiectasiaintestinal congénita é uma patologia rara, que cursa com perda proteica pelo trato
gastrointestinal. Variantes patoldgicas composta pelo gene DGAT1, leva a perda de funcdo do
alelo mutado, e consequentemente pode apresentar hipoalbuminemia, ma absor¢do de gorduras,
deficiéncia de vitaminas lipossollveis e desnutricdo secundaria. As manifestacdes clinicas
ocorrem principalmente em criangas menores de 3 anos de idade. O Diagnostico é confirmado
com a realizacdo de endoscopia seguido de bidpsia que demonstra dilatacdo dos vasos linféticos
no trato digestivo. Na ruptura desses vasos, ocorre o0 extravasamento de proteina, imunoglobulina
e linfa. Entretanto, a ateracdo genética pode ser detectada pelo teste da bochechinha, estudo
realizado através do DNA coletado da saliva. O tratamento é feito com triglicerideos de cadeia
média e dieta hiperproteica. Objetivo desse estudo é descrever o quadro clinico de um lactente do
sexo masculino com seis meses de idade, que manifestava com desnutricdo grave, aém de
diarreia e também émese. Durante sua internacdo fez o diagnéstico de enteropatia congénita
perdedora da proteina 7, através do DNA da saliva.
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