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Resumo: INTRODUCAO: Acil-CoA:diacilglicerol aciltransferase (DGAT)1 catalisa a biossintese de
triglicerideos em humanos. A perda de funcdo de DGAT1 resulta em enteropatia perdedora de
proteinas (EPP), uma entidade rara caracterizada por perda proteica pelo trato gastrointestinal,
clinicamente manifestada com desnutricéo, vémitos, hipoalbuminemia e failure to thrive. Nesses
casos, para manter a salide e 0 crescimento, 0s pacientes necessitam da nutricdo parenteral (NP).
O objetivo deste artigo foi descrever um caso de enteropatia perdedora de proteinas por
deficiéncia de DGATL, discutindo sobre a terapia de nutricdo parenteral adequada e manegjo
nutricional. DESCRICAO DE CASO: Masculino, termo, apresentando vomitos e perda de peso
em aleitamento materno exclusivo, sem melhora com intervencgdes dietéticas ou medicamentosas.
Internado para investigacdo onde recebeu o diagnodstico de enteropatia perdedora de proteinas
tipo 7 (OMIM 615863) - DGATL1. Alta com 5 meses e desnutrido, recebendo nutri¢do parenteral
total em 24 horas. Iniciado acompanhamento domiciliar pela nossa equipe logo apos ata.
Atuamente, paciente com 2 anos e 3 meses de idade, pesando 12kg, se mantendo com dieta
hipolipidica e sem NP. DISCUSSAQ: Criangas com deficiéncia de DGAT1 podem ficar muito
doentes, e h& relato na literatura de 6ébito por complicagdes de desnutricdo. A maioria desses
pacientes necessitam de reabilitacdo com nutricdo parenteral, assim como 0 paciente relatado.
Atualmente, ndo existem terapias para aumentar ou restaurar a atividade intestina de DGAT,
portanto, as terapias visam minimizar os sintomas por meio de modificagdes na dieta, oferecendo
uma dieta enteral com baixo teor de gordura. Contudo, a NP ndo deve ser interrompida até que
possa receber suficiente quantidade de nutrientes, para crescimento adequado. CONCLUSAO A
prescricdo de NP para estes pacientes requer muita experiéncia e conhecimento das necessidades
nutricionais e uma equipe multiprofissional habituada a0 manejo de insuficiéncia intestinal, de
como orientar os cuidados com o cateter, e atenta aos aos riscos de complicacbes de NP
prolongada.
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