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Resumo: A abetalipoproteinemia é uma doenca autossdmica recessiva que ocorre pela mutacdo na proteina
de transferéncia do triglicerideo microssomal (MTP), resultando na incapacidade de sintetizar as
lipoproteinas e determinandoacarretando ma absorcéo de acidos graxos e vitaminas lipossolGveis
da dieta. Pode se manifestar com esteatorréia, ateracdes neuroldgicas, oculares ou hepaticas. No
quadro clinico pode apresentar esteatorréia, manifestagdes neuroldgicas, oculares e hepéticas. Os
exames laboratoriais mostram niveis baixos de apolipoproteina B e colesterol LDL (low density
lipoprotein). Trata-se de um relato de caso de paciente do sexo feminino, internadacom 1 ano e 3
meses por desnutricdo grave (peso na admissdo de 4,350Kg, ganho de 40g/més). Diagnosticada
com 1 ano e 4 meses com abetalipoproteinemia (niveis baixos de apolipoproteina B e colesterol
LDL). Iniciado adequagdo dietética, com instituicdo de dieta modular (médulos de TCL, TCM,
proteina, carboidrato, plurivitaminicos e plurimineral) e reposicéo das vitaminas lipossollveis
(vitamina K semanal e vitamina A, D e E diaria). Alta hospitalar apds 12 dias do diagndstico com
peso de 4,55Kg (média de 16g/dia). Retorno ambulatorial com 1 ano e 8 meses com peso de
6,590Kg (média de 20g/dia). Abetaipoproteinemia € uma doenca do metabolismo de
lipoproteinas com manifestagtes clinicas iniciadas ja na infancia e que sem tratamento pode
evoluir para complicagdes neuroldgicas e oftalmoldgicas graves reduzindo a expectativa de vida.
Portanto, se torna importante a maior divulgagdo dessa doenca para que o diagnostico seja feito
de forma precoce, iniciando dieta adequada e reposi¢do vitaminica e reduzindo a gravidade da
doenca.
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