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RESUMO
Introdugao: A bisalbuminémia é uma alteracéo qualitativa da albumina e define-se pela coexisténcia no mesmo individuo de dois tipos
de albumina sérica com mobilidade eletroforética diferente. Existem duas formas: hereditaria e permanente ou adquirida e transitéria.
Caso Clinico: Adolescente, sexo feminino, 17 anos, referenciada a consulta hospitalar por achado incidental de bisalbuminémia
detetada na eletroforese de proteinas plasmaticas, realizada em contexto de nogéo de diminuicao da forga dos membros inferiores.
O exame objetivo ndo apresentava alteragdes. Foi excluida causa secundaria de bisalbuminémia. Posteriormente, confirmou-se a
mesma alteragdo em eletroforese de proteinas plasmaticas realizada ao irmao de 14 anos e a mae.
Discussao: Descrevemos um caso raro de bisalbuminémia hereditaria numa familia portuguesa. Em geral ndo apresenta significado
patoldgico, no entanto tem interesse para o clinico o conhecimento desta alteracdo analitica para melhor orientar e esclarecer os seus
doentes.
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ABSTRACT

Introduction: Bisalbuminemia is a qualitative disorder of albumin and it is defined by the coexistence in the same individual of two
types of serum albumin with different electrophoretic mobility. There are two forms: hereditary and permanent, or acquired and transient.
Case Report: Girl, 17-years-old, referenced to the hospital consult after incidental finding of bisalbuminemia detected in plasma protein
electrophoresis performed within the investigation of diminished muscular tone in the lower limbs. Physical examination was normal.
Secondary causes of bisalbuminemia were excluded. Later, it was confirmed the same disorder in plasma protein electrophoresis
performed to her 14-years-old brother and mother.

Discussion: We describe a rare case of hereditary bisalbuminemia in a portuguese family. In general, this condition shows no
pathological significance, however it is of interest to the clinicians the knowledge of this analytic change for better orientation of their

patients.
Keywords: Albumins; Blood Protein Disorders

INTRODUGAO

A albumina é a principal proteina do compartimento
circulatério do organismo e desempenha um papel funda-
mental na manutengao da pressao oncotica intravascular e
no transporte de muitas substancias endégenas e exoge-
nas. A sua concentragao plasmatica pode variar de acordo
com numerosas alteragdes fisioldgicas ou patoldgicas.’? O
termo disalbuminémia engloba as alteragbes quantitativas
e qualitativas da albumina. As disalbuminémias quantitati-
vas abrangem a hipoalbuminémia, a hiperalbuminémia e a
analbuminémia congénita, e as disalbuminémias qualitati-
vas referem-se essencialmente as bisalbuminémias.'™*

A bisalbuminémia constitui uma variagéo qualitativa da
albumina e define-se pela coexisténcia no mesmo individuo
de dois tipos de albumina sérica com mobilidade eletrofo-
rética diferente em pH alcalino, o que traduz a presencga de
uma albumina plasmatica normal e de uma albumina plas-
matica modificada.”® A forma modificada pode apresentar
migragdo mais anodinica (tipo rapido) ou mais catiénica
(tipo lento), de acordo com a variagéo do seu ponto isoe-
létrico. Esta alteracdo pode ter diversas etiologias. Existem
duas formas de bisalbuminémia: hereditaria (permanente)
e adquirida (transitoria).+¢

CASO CLiNICO

Adolescente, sexo feminino, 17 anos enviada a consul-
ta hospitalar de Pediatria/Adolescentes pelo seu médico
assistente por apresentar uma bisalbuminémia na eletro-
forese de proteinas plasmaticas, realizada em investiga-
¢ao analitica em contexto de nogao de diminuigcao de forga
nos membros inferiores. Nao apresentava outras queixas
associadas e o exame fisico era normal. Nao estava sob
qualquer terapéutica. Foi repetida eletroforese de proteinas
plasmaticas, na qual se confirmou a presenca de um pico
de albumina bifido, que representa a separagao dos dois
tipos de albumina com mobilidade eletroforética diferente,
sem outras alteracdes (Fig. 1A). A concentracédo de albumi-
na plasmatica era normal.

Para excluir entidades clinicas associadas a esta alte-
ragao foi realizada fungao renal, proteinas totais, enzimas
pancreaticas, funcao tiroideia e ecografia abdominopélvica
que nao apresentaram alteragdes (Tabela 1). Foi seguida
em consulta de Neurologia pela queixa de diminuicdo de
forca nos membros inferiores, ndo objetivada no exame fi-
sico, que excluiu patologia deste foro.

Dada a possibilidade de se tratar de uma situagéo fa-
miliar foi solicitada eletroforese de proteinas plasmaticas
aos pais e irmao da adolescente, tendo-se confirmado a
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(A (B)
< Picos de albumina — Picos de albumina
Teste Resultados (valores normais) Teste Resultados (valores normais)
Albumina (g/dL) 4,7 (3,4 -5,0) Albumina (g/dL) 4,5 (3,4 - 5,0)
Alfa 1 (g/dL) 0,3(0,2-0,4) Alfa 1 (g/dL) 0,3(0,2-0,4)
Alfa 2 (g/dL) 0,8 (0,5-1,0) Alfa 2 (g/dL) 0,6 (0,5-1,0)
Beta 1 (g/dL) 0,5(0,3-0,6) Beta 1 (g/dL) 0,4 (0,3-0,6)
Beta 2 (g/dL) 0,3(0,2-0,5) Beta 2 (g/dL) 0,3(0,2-0,5)
Gama (g/dL) 1,3(0,7-1,6) Gama (g/dL) 0,9(0,7-1,6)
Relagao A/ G 1,5 Relagdao A/ G 1,8

Figura 1 — Eletroforese de proteinas plasmaticas onde se observa os dois picos de albumina sérica [relativa a irma (A) e ao irméo (B)]

presenca de bisalbuminémia na mae e no irmao.

O irmédo, 14 anos, foi posteriormente referenciado a
consulta de Pediatria/Adolescentes. Nao tinha anteceden-
tes pessoais relevantes, estava assintomatico e o exame
objetivo era normal. Repetiu eletroforese de proteinas plas-
maticas que confirmou uma bisalbuminémia (Fig. 1B). Foi
excluida causa secundaria de bisalbuminémia (Tabela 1).

Os adolescentes mantém seguimento na consulta de
Pediatria/Adolescentes, sem intercorréncias. Foram refe-
renciados a consulta de Genética Médica por se tratar de

um caso de bisalbuminémia hereditaria.

DISCUSSAO

O caso apresentado descreve o achado de bisalbu-
minémia em trés membros de uma familia portuguesa.
O diagnostico foi efetuado de forma incidental, levando a
necessidade de exclusdo de patologias associadas € a in-
vestigacao da presenca da mesma alteragéo nos restantes
familiares. Com os resultados obtidos concluimos tratar-se
de um caso de bisalbuminémia hereditaria.
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Tabela 1 - Resultados dos exames complementares de diagnodstico realizados na consulta de Pediatria/Adolescentes

Resultados dos exames laboratoriais e imagiolégicos Irma Irmao
Soro
Hemoglobina (g/dL) 12,6 15,8
Velocidade de sedimentagédo (mm/h) 18 4
Ureia (mg/dL) 34 44
Creatinina (mg/dL) 0,7 0,9
Clearence de creatinina (mL/min/1,73 m?) 130 142
Sodio/Potassio/Cloro (mmol/L) 138/4,2/102 140/4,2/107
Amilase/Lipase (U/L) 46/133 39/108
Acido trico (mg/dL) 4,0 4,7
Desidrogenase latica (U/L) 170 210
Proteinas Totais (g/dL) 7,8 7,0
Albumina (g/dL) 43 43
TSH (uUl/mL) 1,180 3,690
T, livre (pg/dL) 1,10 1,03
IgA/IgG/IgM (mg/dL) 120/1270/131 132/1010/63,7
Amostra de urina de 24 horas
Proteinuria (g/24h) < 0,05 -
Amostra de urina pontual
Relagao proteinas/creatinina (mg/mg) - 0,058
Relagao albumina/creatinina (mg/mg) -- 0,15

Ecografia abdominal, renal e pélvica

Sem alteragdes

Sem alterages

Revista Cientifica da Ordem dos Médicos 331 www.actamedicaportuguesa.com




OJINITD OSVD

Garcez C, et al. Bisalbuminémia, Acta Med Port 2017 Apr;30(4):330-333

A bisalbuminémia hereditaria é relativamente rara, de
transmissdo autossémica codominante,® com prevaléncia
de 1:1000 a 1:10 000 na maior parte das populagées.’? Na
Europa predominam as variantes de tipo lento. Foram iden-
tificadas 125 variantes de albumina.' A alteragdo genética
responsavel € uma mutagao pontual no gene da albumina
humana.* Em individuos heterozigéticos sdo expressos os
dois tipos de albumina, em quantidades aproximadamen-
te iguais, o que reflete uma expresséao idéntica dos dois
alelos que vao controlar a biossintese de cada metade da
quantidade total de albumina.® Em alguns casos, a fragao
anormal da albumina pode existir em quantidade inferior.
Nos homozigéticos a banda correspondente a albumina va-
riante é exclusiva, mas a sua mobilidade é diferente, mais
lenta ou mais rapida do que a da albumina normal."?* Nos
casos apresentados sao expressos dois tipos de albumina
com mobilidade eletroforética diferente, pelo que a altera-
¢ao genética esta provavelmente presente em heterozigo-
tia. A eletroforese de proteinas plasmaticas foi realizada
por método capilar, técnica que ndo permite identificar com
rigor qual dos picos de albumina corresponde a albumina
normal e modificada, o que indicaria se se trata de uma
variante de tipo rapido ou lento. No entanto, esta distingéo
ndo apresenta relevancia clinica. A familia aguarda para
avaliar a necessidade de realizar estudo genético, todavia
sem implicagdes na orientagao clinica.

A bisalbuminémia hereditaria € geralmente detetada
incidentalmente, conduzindo ao estudo posterior dos res-
tantes membros da familia,"*” como se verificou no caso
apresentado. Em geral, ndo tem significado patolégico,
no entanto algumas variantes da albumina tém afinidade
alterada para algumas hormonas, ides metalicos, acidos
gordos e farmacos, o que pode interferir nas suas con-
centragbes plasmaticas.”* Uma alteragdo com significado
clinico é a hipertiroxinemia bisalbuminémica familiar, uma
patologia hereditaria caraterizada pela presenca de uma
albumina sérica anormal com afinidade preferencial para a
tiroxina, verificando-se valores séricos elevados de tiroxina
total e livre, com niveis normais de thyroid-stimulating hor-
mone (TSH), em doentes clinicamente eutirdideus.?

A bisalbuminémia adquirida resulta de altera¢des estru-
turais numa porc¢ao da albumina circulante, por adigéo ou
subtragdo de material.” Tem sido descrita associada a trés
causas principais: iatrogenia medicamentosa, como apds
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exposicdo a doses elevadas de antibidticos beta-lactami-
cos, pela ligagéo a albumina de antibiéticos com um anel
beta-lactamico; na pancreatite aguda, especialmente se
complicada por fistula ou pela rotura de pseudocistos, pela
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cas; e em situagdes como o mieloma multiplo, pela ligagao
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ndo parecer haver implicagdes clinicas para esta altera-
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o conhecimento desta alteragao analitica, para que possa
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cais de ligagdo, propriedades enzimaticas e estabilidade,
podera ter interesse terapéutico futuro, nomeadamente no
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