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Trabalhos Cientificos

Abetalipoproteinemia Como Diagndstico Diferencial Em Crianca Com Baixo Ganho Ponderal
No Primeiro Ano De Vida: Um Relato De Caso
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A abetalipoproteinemia é um distirbio autossdmico recessivo raro, que afeta 0 metabolismo das
lipoproteinas. E caracterizado por niveis baixos ou ausentes de colesterol plasmético:
lipoproteinas de baixa densidade (LDL) e lipoproteinas de densidade muito baixa (VLDL). Os
sintomas mais marcantes sdo caracteristicos de ma absor¢do de gorduras e, consequentemente, ha
deficiéncia de vitaminas lipossollveis, cursando com desnutricdo proteico-energética. Relatamos
0 caso de um lactente com diagndstico de abetalipoproteinemia e a sua evolucdo clinica favorével
com o tratamento dietético adequado.”Lactente do sexo masculino, 2 meses, filho de pais
consanguineos, em aleitamento materno misto, iniciou vomitos apos aimentacéo e baixo ganho
ponderal, sendo inicialmente conduzido como doenca do refluxo gastroesofagico. Aos 4 meses,
evoluiu com piora clinica, mantendo vomitos, iniciou diarreia com raias de sangue e distensdo
abdominal, sendo aventada hipétese diagndstica de aergia a proteina do leite de vaca. Realizado
dieta de exclusdo pela mée e introduzido férmula de aminoacidos, porém, mesmo apds medidas
terapéuticas, paciente sem melhora. Foi internado aos 10 meses devido & desnutricdo energético-
proteica grave (z PIE — 3,81 e E/I -2,99). Na admissdo hospitalar, apresentava-se com distenséo
abdominal, hepatomegalia, esteatorreia, vOmitos e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor
(DNPM). Durante a internacdo, os exames laboratoriais evidenciaram triglicerideo sérico de 8,8
mg/dL e LDL de 2,4 mg/dL, sugerindo diagnostico de abetalipotroteinemia. A endoscopia
digestiva alta evidenciou depdsito de gordura em mucosa intestinal e Sudam 111 com numerosa
quantidade de gordura e acidos graxos. Iniciou-se dieta pobre em gorduras com férmula infantil
metabdlica especializada para lactentes com necessidades dietéticas especificas - baixa oferta de
triglicérides de cadeia longa (16,2%) e predominio de triglicérides de cadeia média
(83,6%),assim como alimentagdo complementar com baixo teor de gorduras. Adicionalmente,
administradas altas doses de vitaminas lipossolUveis e DHA. Apds o diagnostico e a adequacéo
dietética, o paciente evoluiu com melhora clinica dos sintomas gastrointestinais, do estado
nutricional (zP/E 0,89 e E/I 1,91) e dos marcos do DNPM. """No caso relatado, o paciente
apresentou sintomas classicos e outros comemorativos, como vOmitos. O diagndstico foi
confirmado por meio de exames laboratoriais, reforcando a importancia de avaliar o perfil
lipidicos nos casos de baixo ganho ponderal, principalmente se associado a diarreia e vomitos. A
resposta favorével ao tratamento dietético foi evidente na melhora dos sintomas gastrointestinais,
do estado nutricional e do DNPM do paciente, o que ressalta a importancia do diagnéstico e da
intervencdo dietética precoce e adequada no manejo. E essencial que os pediatras e especialistas
considerem essa condicdo e sgjam capazes de fornecer cuidados para otimizar os resultados
clinicos e nutricionais desses pacientes.
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