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INTRODUGCAO:

Hipobetalipoproteinemia Primdria é uma alteracdo das lipoproteinas plasmaticas
decorrente de um defeito genético. A concentracdo da lipoproteina beta se encontra
abaixo do quinto percentil referente para a idade e o sexo'. Em virtude disso, pode
haver, inclusive, a auséncia da lipoproteina de baixa densidade (LDL) e da
apolipoproteina B (apoB) no plasma, dependendo do gene envolvido na heranca. A
hipobetalipoproteinemia familiar é rara, ocorrendo um caso a cada 1.000-3.000
pessoas. E uma heranca de codominancia, caracterizada, como o nome diz, por baixas
concentrac¢des de LDL e apoB, resultantes de altera¢cdes no gene APOB?2. Os individuos
acometidos sdo, geralmente, assintomadticos e possum fator de protecdo
cardiovascular, porém, tém risco aumentado para esteatose hepatica.

DESENVOLVIMENTO:

Paciente J.C.K., sexo feminino, 60 anos, branca, viuva, aposentada, natural e
procedente de Passo Fundo/RS veio ao Ambulatério de Diabetes da Faculdade de
Medicina para exames de rotina para o controle da Diabetes Mellitus tipo 2 (DM2).
Nos exames laboratoriais do prontuario encontraram-se varias dosagens de colesterol
e triglicerideos muito baixos. Ao exame fisico, aprensentava-se em bom estado geral,
mucosas hidratadas, anictéricas e normocoradas. Os exames laboratoriais mostraram
colesterol total 61; LDL 26; HDL 31; triglicerideos 23 mg/dL; hemoglobina glicada
10,5%; glicemia 247mg/dL; creatinina 0,85 mg/dL (Filtracdo glomerular calculada —
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gressa, as seguintes comorbidades: DM?2
dfenectomia ha 21 anos, trombose venosa

DISC 5
/ heteigéneo de aIteragoes caracterizadas por niveis reduzidos de colesterol total, LDL
e agolipoprotel’na B. Pode ser secunddria ou primdria. Esta, é causada por mutacdes
em vdrios genes identificados (APOB, PCSK9, MTP, SARA2) ou em outros genes ainda
ndo identificados®. A forma familiar é a mais frequente com um modo de heranca
dominante. As principais manifesta¢des clinicas da forma familiar sdo a presenca de
esteatose que, no entanto, difere de outras esteatoses nao alcodlicas, pois ndo ha
associacdo com resisténcia insulinica e sindrome metabdlica. A presenca de DM2 nao
foi atribuida a hipobetalipoproteinemia. Os pacientes com a alteracdo estao
protegidos de doenga cardiovascular. Aqueles que apresentam associacdo com o
PCSK9 tem uma redugdo de risco cardiovascular de 88%’. A paciente, a despeito de
apresentar DM2 e HAS, ndo apresentava doenca isquémica do coracdo capaz de ser
detectada por ECG de esforco. No entanto, havia alteragGes de aterosclerose
incipiente nas carétidas.

SAO

CONSIDERAC()ES FINAIS:

Descrevem-se dois casos de hipobetalipoproteinemia em parentes de primeiro grau,
configurando uma forma familiar. Mae e filha ndao tinham evidéncia de doenca
cardiovascular isquémica, mesmo considerando fatores risco cardiovascular como
sindrome metabdlica, idade avancada e hipertensdo arterial sistémica. Havia,
entretanto, leves alteracGes ateroscleréticas carotideas.
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