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Resumo: Objetivo: Revisdo bibliogréfica sobre a sindrome de Berardinelli-Seip ou lipodistrofia
generalizada congénita (LGC) com énfase no acometimento hepatico. Métodos. Realizada
revisdo dos prontudrios dos pacientes com diagnéstico de sindrome de Berardinelli e pesgquisa na
literatura através do banco de dados Medline (Pubmed e Mdconsult), em artigos escritos em
inglés, no periodo de 2005 a 2013, usando como palavras-chave: “Berardinelli-Seip syndrome”
and “hepatitis’. Resultados: Sindrome de Berardinelli-Seip (BSCL, MIM#269700) € uma doenca
rara, caracterizada pela reducéo extrema de tecido adiposo, cursando com facies grosseira,
hipertrofia muscular, méos e pés grandes, cardiomiopatia hipertréfica, acantose nigricans,
hepatomegalia, hipertrigliceridemia, esteatose hepética, grave resisténcia insulinica, tolerancia
alterada a glicose ou diabetes melito e aterosclerose precoce. Descrita pela primeira vez em 1954,
no Brasil, por Berardinelli, e revista por Seip em 1959. O déficit de tecido adiposo e
consequentemente da leptina parece exercer papel fundamental na fisiopatologia da resisténcia
insulinica, do diabetes melito, da esteatose hepética e da didipidemia com marcante
hipertrigliceridemia. As principais apresentacfes hepéticas incluem: hepatoesplenomegalia por
esteato-hepatite (aumento do contetido de triglicérides e glicogénio no interior dos hepatdcitos) e
cirrose com ateracfes nas provas de funcdo hepatica. Na historia natural da doenca, a maioria
dos pacientes evolui para didlipidemia com hipertrigliceridemia acentuada e resisténcia
insulinica, culminando com diabetes melito insulinorresistente. A terapéutica atual resume-se ao
controle das complicagbes cronicas. Drogas como metformina, estatinas e fibratos podem
melhorar a resisténcia insulinica, a hipercolesterolemia e a hipertrigliceridemia, mas ndo
impedem a evolugdo para o diabetes melito, a cirrose hepética e as complicacOes
cardiovasculares, que podem culminar em eventos fatais. Conclusbes. Levando-se em
consideracdo o frequente envolvimento hepético nessa sindrome, torna-se de suma importancia a
avaliacdo da funcdo hepatica nesses pacientes, com 0 objetivo de detectar precocemente tais
alteragdes, prevenindo ou retardando a progressao do envolvimento hepético.
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