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INTRODUCAO

A abetalipoproteinemia (ABL) é uma doenca
autossOmica recessiva provocada por mutacdes no gene da
MTTP (Proteina Microssomal de Transferéncia de
Triglicerideos).

Caracteriza-se  pela auséncia completa de
lipoproteinas plasmaticas contendo apolipoproteina (apo) B
= quilomicrons, VLDL e LDL. Sua prevaléncia oscila entre
1:300.000 e 1:1.000.000; Geralmente, aparece na infancia
com esteatorréia, distensdo abdominal e déficit de
crescimento. Pode cursar com esteatose hepatica e evoluir
para cirrose.

OBJETIVOS

Descrever as alteracdes hepaticas desencadeadas
pela abetalipoproteinemia.
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DESCRIgAO DO CASO

LDN, 24 anos, foi encaminhado por alteracdes das
aminotransferases (ALT 447 U/L, AST 261 U/L). Ja havia
investigacdo durante a infancia e pesquisa das doengas
hepaticas mais comuns. Porém, sem definicdo diagnéstica.
Nos antecedentes, referia pais consanguineos, ictericia ao
nascer e aos 5 anos de idade, bem como atraso no
desenvolvimento psicomotor e diarreia. Desde os 7 anos,
apresentava tremores frequentes, tendo sido diagnosticado
com ataxia. Ao exame fisico, apresentava ptose palpebral a
esquerda e hepatomegalia 4 cm abaixo do rebordo costal. Nos
exames laboratoriais, foram observados os seguintes niveis
séricos: AST=261 U/L; ALT=447 Ul/mL; FA=328 U/L; GGT=21
U/L; BT=0,7; INR=1,2; CREAT=0,3 mg/dL; CT=40 mg/dL; LDL
= 1,0 mg/dL, HDL=24 mg/dL; TG=11 mg/dL; Albumina=4,3
g/dL; Apolipoproteina A = 56 g/L (VR:103-202) e
Apolipoproteina B = 23 g/L (VR:60-113). A pesquisa genética
revelou delecdo homozigota, abarcando os éxons 11 a 16 do
gene MTTP, confirmando o} diagndstico de
abetalipoproteinemia. Na ultrassonografia observou-se o
figado normal com contornos preservados com leve aumento
difuso da sua ecogenicidade, com veia porta de 0,9 cm e fluxo
hepatopetal, além de bago normal.
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Bidpsia hepéatica corada com hematoxilina-eosina — Fonte prépria

Na biopsia hepatica, o figado apresentava
arquitetura lobular preservada e identificou-se esteatose
microvesicular, sem achados para NASH. Iniciado
tratamento com dieta restrita em lipideos e triglicerideos de
cadeia longa, sendo ofertada férmula com moédulo de
carboidrato e proteina e triglicérides de cadeia média, além
de reposicdo de vitaminas lipossoluveis, observando-se
normalizagdo das aminotransferaes, melhora dos tremores
e diarreia, apesar da manutencdo dos baixos niveis de
colesterol, LDL (2,0 mg/dL) e triglicérides.

CONSIDERACOES FINAIS

A ABL é uma enfermidade, que eventualmente pode
chegar na idade adulta sem o diagnéstico definido. O
hepatologista deve ter em mente esta possibilidade
diagndstica frente a um paciente com elevagdo enzimatica
e doenca hepética gordurosa. O tratamento precoce, com
restricdes dietéticas e reposicédo de vitaminas, pode reduzir
a gravidade da neuropatia e da retinopatia, bem como da
doencga hepatica cronica e melhora na expectativa de vida.
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