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Resumo: A apolipoproteina B (apoB) exerce um papel fundamental no metabolismo lipidico. O gene da
apoB produz duas isoformas circulantes. apoB-48 e apoB-100, participantes da sintese de
lipoproteinas. A abetalipoproteinemia (ABL) é uma doenga autossomica recessiva, caracterizada
por niveis diminutos ou ausentes de colesterol total (CT), triglicerideos (TG), apoB, VLDL e
LDL, por ateragdo no gene da proteina de transferéncia microssomal de triglicerideos (MTP), a
qua liga-se as fases iniciais de lipidacdo da apoB, resultando em falha na secrecdo e no
transporte dos lipidios e das vitaminas lipossolUveis. M.I.S.F, feminino, 5 meses, deu entrada em
servigo terci&io em janeiro/2024, com histérico de baixo ganho ponderal. Antecedente
patol6gico de dermatite atopica, aergia a proteina do leite de vaca e internamento prévio por
desnutricdo. Por persisténcia de baixo peso, foi reinternada e trocada férmula extensamente
hidrolisada para aminoécidos livres. Apresentava ainda atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor, hipoatividade, taquipneia e hepatomegalia. Evoluiu com episodios de sudorese
intensa, vOmitos e hipoglicemias. Realizado ecocardiograma evidenciando cana arterial e forame
oval patentes, estenose relativa de ramos pulmonares, sem repercussdo hemodindmica. Exames
laboratoriais demonstravam CT e TG baixos, déficit de vitamina E e B12, apoB baixa, aumento
de transaminases, DHL e CPK, lamina de sangue periférico com acantdcitos. Prosseguida
investigacdo genética com hipdtese de ABL e coletado exoma. Fundoscopia sem alteracOes.
Iniciado reposicdo de vitaminas lipossolUveis. Retomada dieta para FHE com adicdo de
triglicerideos de cadeia média e maltodextrina para otimizacdo do ganho de peso. Evoluiu com
estabilidade clinica e recebeu ata hospitalar com seguimento ambulatorial. Resgatado exoma,
confirmando ABL e distlrbio do desenvolvimento intelectual. ABL é uma doenca rara, com
prevaléncia estimada < 1:1.000.000, com mesmo indice em ambos os sexos. Ocorre por uma
mutacdo no gene MTTP, que afeta a producdo e funcdo da proteina (MTP), a qual esta envolvida
nas fases iniciais de lipidagdo da apoB. A mutacdo causa prejuizos na absorcéo e distribuicdo de
lipideos no organismo. A clinica cursa com esteatorreia, deficiéncia na absor¢do de vitaminas,
desnutricdo, distirbios neurolégicos, alteracbes visuais, déficit no crescimento e
desenvolvimento. O diagnostico é dado por niveis baixos ou ausentes de LDL, triglicerideos,
apoB no plasma e exames genéticos. No esfregaco de sangue periférico evidencia-se
acantocitose. A bidpsia intestinal mostra auséncia da MTP. O tratamento € realizado com a
suplementacdo das vitaminas lipossol Uveis e controle de ingesta de gordura. Com o diagnostico e
inicio do tratamento precoce, o progndstico é favoravel. No entanto, sem tratamento pode ocorrer
degeneracdo neurolégicairreversivel. Assim, se faz necessario o conhecimento das doengas raras,
para mais assertiva suspei¢ao, investigacao e impactos positivos no desfecho.
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