158

relatosdecaso DOI: 10.32385/rpmgf.v41i2.14134

Bisalbuminemia, um traco
familiar: relato de caso
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RESUMO

Introducao: A albumina sérica humana constitui a proteina sérica mais abundante no plasma, desempenhando mudiltiplas fun-
¢des essenciais. Entre os vérios polimorfismos na sua expressdo encontra-se a bisalbuminemia. Este fenétipo pode surgir de for-
ma hereditéria, uma patologia genética relativamente rara, ou de forma transitéria (secundaria).

Descricao do caso: Apresenta-se uma crianga de quatro anos de idade, do sexo masculino, com um quadro de seletividade ali-
mentar, sem alteraces ao exame objetivo. Realizou avaliagdo analitica, que revelou anemia ferropénica e um padréo de bisal-
buminemia na eletroforese de proteinas, sem outras alteracées. Foi presumida a forma inata, com causa genética, tendo sido
solicitada avaliacdo com eletroforese de proteinas @ mae, que mostrou a presenca de um padrdo idéntico, corroborando esta
hipétese. Iniciou suplementagdo com ferro e em reavaliagdo confirmou-se a corre¢do da anemia ferropénica e manutencdo do
padrdo de bisalbuminemia.

Comentario: A bisalbuminemia hereditaria tem uma prevaléncia reduzida na populagdo; no entanto, o reconhecimento deste
padrao é de particular relevancia na pratica clinica, sobretudo no contexto dos cuidados de satide primarios. A identificacdo pre-
coce desta variante benigna permite ao médico de familia orientar o utente de forma adequada, esclarecendo a natureza ge-

nética e ndo patoldgica da condigdo, evitando intervencdes desnecessarias.

Palavras-chave: Eletroforese de proteinas; Albumina sérica; Bisalbuminemia; Relato de caso.

INTRODUCAO
albumina sérica humana (ASH) pertence a
superfamilia das albuminas e constitui a pro-
teina sérica mais abundante no plasma, re-
presentando cerca de 60-65% das proteinas
totais. Desempenha uma importante fun¢do como pro-
teina de transporte, essencial tanto para a distribuicao
de componentes endégenos como exgenos, nomea-
damente farmacos. Sdo atualmente conhecidos diver-
sos polimorfismos na expressao da ASH, resultando em
fen6tipos que variam entre a presenca de variantes ge-
néticas funcionais (como a aloalbuminemia ou bisal-
buminemia) até a auséncia completa da sua expressao
(analbuminemia congénita).!

A bisalbuminemia caracteriza-se por uma variagao
qualitativa da ASH, traduzindo a co-expressao de dois
tipos de ASH, com mobilidade eletroforética diferente,
apresentando-se como uma dupla banda. Esta apre-
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sentacao pode surgir de forma inata nos individuos he-
terozigéticos, uma patologia genética relativamente
rara (1:1.000-1:10.000), ou de forma transitéria (adqui-
rida) como alteracdo secundéria a vdrias patologias.?

DESCRICAO DO CASO

Apresenta-se o caso de uma crianca de quatro anos
deidade, do sexo masculino, raca negra, natural de Por-
tugal. Inserido numa familia reconstruida, de ascen-
déncia cabo-verdiana, pertencente a uma classe so-
cioeconémica média-baixa (classe IV), segundo classi-
ficacao de Graffar. Reside com os pais, trés irmaos ma-
ternos e um irmdo paterno, sendo de destacar como
antecedentes familiares um irmao de 18 anos de idade,
com diagnéstico de arterite de Takayasu, sob imunos-
supressao.

Mantém um seguimento médico adequado,
cumprindo o Programa de Vigilancia de Satide Infantil
e Juvenil, bem como o Programa Nacional de Vacina-
¢do. Em consulta de vigilancia com a médica de fami-
lia, a mae refere um quadro com cerca de um ano de
evolucao de seletividade alimentar excessiva, com



receio de repercussdes no desenvolvimento estaturo-
ponderal da crianca. Este padrdo alimentar era manti-
do desde ha varios anos em casa e de forma idéntica em
ambiente escolar, sendo também descrito pelos edu-
cadores. Descrita preferéncia por alimentos de textura
mole, com recusa de alimentos inteiros como carne. A
data tinha como antecedentes pessoais sindroma de
apneia obstrutiva do sono, a aguardar tratamento ci-
rargico, sem terapéutica habitual.

Ao exame objetivo ndo foram detetadas alteracdes,
com pele e mucosas coradas, progressao estaturo-pon-
deral dentro dos percentis habituais (estatura P50-85 e
peso P15-50), sem sinais sugestivos de défices vitami-
nicos especificos. Ndo apresentava alteracdes do de-
senvolvimento psicomotor, cumprindo todos os itens
de avaliacdo do desenvolvimento na escala de Mary
Sheridan.

De forma a excluir défices nutricionais foram solici-
tados exames complementares de diagnéstico, que a
crianca realizou no més de maio em contexto de am-
bulatério. A avaliacdo analitica (Tabela 1) revelou ane-
mia ferropénica, ligeira elevacao dos parametros infla-
matorios e na eletroforese de proteinas um padrao de
bisalbuminemia com distribuicao em dois picos (Figu-
ra 1), sem alteracdo dos valores absolutos ou da distri-
buicdo das restantes proteinas.

Perante o diagnoéstico de bisalbuminemia foi com-
plementada a avaliacdo de forma a excluir que esta fos-
se uma apresentacdo secunddria a outra causa. Nao fo-
ram encontradas outras comorbilidades, com fung¢ao
renal normal, sem marcadores de lesdo hepatica e fun-
c¢do tiroideia sem alteragdes. Foram pesquisadas ainda
outras causas como iatrogenia medicamentosa, asso-
ciada a toma recente de antibioterapia com betalacta-
micos, que também nao se verificou.

N3o existindo indicios de que se tratasse de uma cau-
sa secunddria foi presumida a forma inata, com causa
genética. Para corroborar esta hipdtese foi solicitada
avaliacdo com eletroforese de proteinas a mae, que
mostrou a presenca de um padrao idéntico (Figura 2),
sem outras comorbilidades identificadas.

De forma dirigida a seletividade alimentar e anemia
ferropénica foi iniciada suplementacdo com ferro
4-5 mg/kg/dia durante dois meses, pelo défice nutri-
cional identificado, e foram adotadas estratégias com-
portamentais. Apds trés meses foi realizada reavalia-
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¢do analitica (Tabela 1), onde se confirmou correcao da
anemia ferropénica, resolucdo dos parametros infla-
matoérios e manutencao do padrao de bisalbuminemia
(Figura 3).

A crianca mantém o seguimento com a sua médica
de familia, sem intercorréncias e sem necessidade de
referenciacdo a outras especialidades médicas.

COMENTARIO

A expressdo genética dos genes codificantes da ASH,
bem como de outras proteinas desta superfamilia,
como a o-fetoproteina e a proteina ligante da vitamina
D, é determinada de forma codominante, estando lo-
calizados no cromossoma 4. A sua grande variabilida-
de genética associa-se a presenca de variantes funcio-
nais, tendo sido identificadas até a data 73 variantes
circulantes da albumina.®

A bisalbuminemia é um achado raro e geralmente o
seu diagnostico é incidental. O padrdo apresentado na
eletroforese de proteinas resulta da mobilidade eletro-
forética diferente de dois tipos de albumina ou de por-
¢oes alteradas de parte desta proteina.? Perante este re-
sultado torna-se imperativo diferenciar as formas ina-
tas—de causa genética—das formas adquiridas, que sdo
habitualmente transitérias e secunddarias a outras pa-
tologias.

Abisalbuminemia hereditaria é geralmente benigna,
assintomadtica e nao estd associada a patologias clini-
cas. No entanto, algumas variantes da ASH podem ter
uma afinidade diferente para hormonas, ides metalicos,
4cidos gordos ou farmacos.*

A forma adquirida é habitualmente transitoria e fre-
quentemente associa-se a quadros de gamapatia, como
o mieloma multiplo ou a macroglobulinemia de Wal-
denstrom. Pode ainda cursar com sindroma nefrotico,
doenca renal crénica ou doenca pancredtica quistica.
Por fim, esta descrita em contextos de exposicao a ele-
vadas doses de beta-lactamicos.®

O caso apresentado relata o achado incidental de um
padrao de bisalbuminemia, sem comorbidades identi-
ficadas, cujo padrao de transmissao heredofamiliar se
verifica com a confirmacao de um padrao idéntico na
mae da crianca. A manutencao do padrao de forma
idéntica na reavaliacdo analitica permite também re-
forcar a hip6tese diagnéstica da forma genética, uma
vez que o padrado se mantém inalterado.
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TABELA 1. Resultados analiticos

Parametro Maio 2024 Agosto 2024
Hemoglobina 11,1 g/dL 12,3 g/dL
Eritrdcitos 4,43x10712/L 4,79x10712/L
Hematdcrito 35,8% 38,5%
Volume globular médio (VGM) 80,8 fL 80,4 fL
Hemoglobina globular média (HGM) 25,1 pg 25,7 pg
Concentracdo de hemoglobina globular média (CHGM) 31,0 g/dL 31,9 g/dL
Eritrécitos hipocrémicos = 1,4
RDW 14,6% 9,0%
Leucdcitos 14.600x10°/L 2.800x10°/L
Neutrdfilos 10.2x10°%/L 2,8x10°/L
Eosindfilos 0,8x10°/L 1,0x10°/L
Basofilos 2,1x10°/L 4,6x10°/L
Linfécitos 2,1x10°/L 4,6x10°/L
Mondcitos 1x10°%/L 0,6x10°/L
Plaquetas 450x10°%/L 363x10°%/L
Eletroforese de Hemoglobinas - Normal

Hemoglobina A1: 96,7%
Hemoglobina A2: 2,8%
Hemoglobina F: 0,5%

Ferro 19 pg/dL 81 pg/dL
Capacidade total de fixagdo Ferro 372 pg/dL 466 pg/dL
Ferritina 57 pg/dL 20,9 pg/dL
Saturacdo de transferrina 511% 17,38%
Glicose 61 mg/L -
Creatinina 0,40 mg/dL -
Fosfatase alcalina 163 U/L -
Aspartato-aminotransferase 24 U/L =
Alanina-aminotransferase 8 U/L =
lonograma Sédio 139 mmol/L =

Potassio 40,0 mmol/L
Cloro 102mmol/L

Célcio 9,50 mg/dL -
Fésforo 8,8 pg/L -
Velocidade de sedimentacdo 28 mm/h 5 mm/h
Proteina C reativa 2,6 mg/dL 0,056 mg/dL
Vitamina B12 974 ng/L 974 ng/L

(continua)
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TABELA 1. Resultados analiticos (continuacao)

Parametro Maio 2024 Agosto 2024
Bilirrubina total 0,54 mg/dL 0,54 mg/dL
TSH = 2,0 mUl/L
Tiroxina Livre — T4L - 1,2 ng/dL
Proteinas Totais 6,8 g/dL 7,0 g/dL

Albumina

58,3% [4,0 g/dL]

63,1% [4,4 g/dL]

Alfa-1-Globulina

5,0% [0,3 g/dL]

2,7% [0,2 g/dL]

Alfa-2-Globulina

12,8% [0,9 g/dL]

10,5% [0,7 g/dL]

Beta-Globulina

9,4% [0,6 g/dL]

9,0% [0,6 g/dL]

Gama-Globulina

14,5% [1,0 g/dL]

14,7% [1,0 g/dL]

Relacdo Albumina/Globulina

1.4

1.7

Figura 1. Eletroforese da crianga na primeira avaliagao.

O conhecimento deste padrao pelos médicos no ambi-
to dos cuidados de satde primaérios (CSP) torna-se rele-
vante, de forma que possa ser realizada uma investigaciao
adequada das possiveis causas associadas a forma adqui-
rida, uma vez que o estudo analitico é de facil acesso e in-
terpretacdo, sem a necessidade de referenciagéo aos cui-
dados de satide secundarios na auséncia de outras altera-

¢oes. Perante anecessidade de confirmacao do padrao he-
reditdrio serd relevante complementar o estudo com ou-
tros membros familiares, um estudo também facilmente
realizado pelo médico de familia. Nos casos em que este
achado seja confirmado noutro membro familiar, tam-
bém ele sem comorbidades identificadas, a causa genéti-
caé assim corroborada, dispensando outras intervencoes.
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Figura 2. Eletroforese da mae.

Figura 3. Eletroforese da crianga na segunda avaliagdo.

Embora a bisalbuminemia hereditdria tenha uma desta variante benigna permite ao médico de familia
prevaléncia reduzida na populacao, o seu reconheci- orientar o utente de forma adequada, esclarecendo
mento € de particular relevancia na pratica clinica, so- a natureza genética e nao patolégica da condigao.
bretudo no contexto dos CSP. A identificacdo precoce Esta clarificacdo é essencial para evitar exames
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ABSTRACT

BISALBUMINAEMIA, A FAMILY TRAIT: CASE REPORT

Introduction: Human serum albumin is the most abundant serum protein in plasma and plays several essential roles. Among
the various polymorphisms in its expression is bisalbuminaemia. This phenotype can be hereditary, a relatively rare genetic con-
dition, or transient (secondary).

Case description: We present a 4-year-old male child with food selectivity and no abnormalities on physical examination. An
analytical assessment revealed iron deficiency anaemia and a protein electrophoresis pattern of bisalbuminaemia, with no
other abnormalities. The innate form was presumed to be a genetic cause, and the mother was asked to undergo protein elec-
trophoresis, which showed an identical pattern, corroborating this hypothesis. Iron supplementation was started, and a
reassessment confirmed the ferropenic anaemia correction and the bisalbuminaemia pattern’s maintenance.

Comment: Hereditary bisalbuminaemia has a low prevalence in the population, however recognising this pattern is particular-
ly important in clinical practice, especially in the context of primary healthcare. Early identification of this benign variant
allows the family doctor to guide the patient appropriately, clarifying the genetic and non-pathological nature of the condition
and avoiding unnecessary interventions.

Keywords: Blood protein electrophoresis; Serum albumin; Bisalbuminaemia; Case report.
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