TiTULO:
LIPODISTROFIA GENERALIZADA CONGENITA: UM RELATO DE CASO

Introdugao/ Fundamentos: A Lipodistrofia € um grupo heterogéneo de desordens
raras congénitas ou adquiridas, generalizadas ou parciais, que tém em comum a
deficiéncia seletiva de tecido adiposo, na auséncia de privagao nutricional ou
estados catabdlicos. A Lipodistrofia generalizada congénita (Sindrome de
Berardinelli-Seip), caracteriza-se por uma doenga autossdmica recessiva que
apresenta fendtipo caracteristico de grande resisténcia a insulina e escassez
generalizada de tecido adiposo.

Objetivos: descrever um caso de Lipodistrofia para alertar o clinico a pesquisar a
doenga em pacientes com grande resisténcia a insulina, principalmente ndo obesos.

Métodos: elaboramos um relato de caso a partir do prontuario do paciente e de
artigos cientificos selecionados, incluindo artigos de revisdo e diretrizes
internacionais, que tinham como tema "Lipodistrofia".

Descrigao do caso: A.P, masculino, 45 anos, branco, pais primos de primeiro grau,
portador de Diabetes Mellitus ha 8 anos, j@ com complicacbes (Nefropatia e
Disfuncdo erétil) e Lipodistrofia Generalizada Congénita. Peso: 66kg. indice de
massa corpérea: 23. Em uso diario: Metformina XR 500mg 4x, Glibenclamida 5mg
4x, Sinvastatina 20 mg/1x e Tadalafila 5mg/1x. Pouco aderente ao tratamento, nao
faz dieta adequada e interrompeu: Pioglitazona, Enalapril, Fenofibrato, AAS e
Insulina NPH. Exame fisico: musculatura destacada, apesar do sedentarismo,
flebomegalia (veias proeminentes), protrusdo da cicatriz umbilical e reducao
generalizada da gordura subcutanea - sinais caracteristicos da doenca. Ultimos
exames laboratoriais: colesterol total: 229 mg/dL, triglicerideos: 1.361mg/dL, HDL:
26 mg/dL, proteinuria de 24h: 2.432mg e hemoglobina glicada: 9.7%. US abdominal:
esteatose hepatica moderada. TC térax: ateromatose coronaria discreta. Aguarda
cintilografia miocardica. No momento esta em acompanhamento multidisciplinar com
endocrinologista, cardiologista e nutricionista.



Conclusdes/Consideragdes finais: E importante que o clinico saiba reconhecer as
caracteristicas dessa doencga, para que nao seja conduzida como um quadro de
diabetes comum. O diagndstico tem implicagdes prognosticas e tratamento
especifico. As principais caracteristicas s&o: lipoatrofia, hipertrigliceridemia grave,
esteatose hepatica, resisténcia insulinica severa e diabetes mellitus de dificil
controle. O tratamento especifico € a metreleptina, analogo de leptina, horménio
produzido pelo tecido adiposo (diminuido na lipodistrofia), porém ainda n&o foi
aprovada pela Anvisa.
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