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Sindrome De Berardinelli-Seip: Uma Doenca Rara Com Grandes Desafios
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Sindrome de Berardinelli-Seip, também conhecida como Lipodistrofia Congénita Generalizada é
uma doenca rara de heranca autossdmica recessiva que afeta o metabolismo dos lipidios e a
distribuicdo de gordura no corpo.F.A.SA. sexo masculino, encaminhado ao nosso ambulatério
com 1 ano e 4 meses devido a suspeita da Sindrome de Berardinelli. No exame inicial,
apresentava hepatoesplenomegalia importante, hérnia umbilical, ligeiro aumento de méo e pés,
com vasos bem visiveis em membros, musculatura hipertrofiada, acantose nigricans cervica e
axilar e auséncia de tecido subcuténeo. Exames laboratoriais: Triglicérides > 400, colesterol total:
153 e HDL 19. Aos 9 anos, evoluiu com diabetes melitus do tipo 2, de dificil controle, mesmo
com as medicacOes otimizadas. A partir de 2018, paciente evoluiu para cirrose e hipertensdo
portal. Em novembro de 2022, paciente com 18 anos e 7 meses ao realizar endoscopia digestiva
ata para controle de varizes esofagicas, evidenciou lesdo nodular de 2 cm em corpo gastrico,
com andlise histologica compativel com adenocarcinoma. Paciente realizou gastrectomia parcial
em abril de 2023 e desde entdo houve melhora importante do controle glicémico, sendo suspenso
inclusive as medicactes hipoglicemiantes. Sindrome de Berardinelli-Seip (BSCL) é uma doenca
caracterizada pela ineficiéncia em metabolizar e armazenar os lipidios nos adipécitos, resultando
em individuos com fécies grosseira, hipertrofia muscular, maos e pés grandes, acantose nigricans
e acumulo de gordura em orgéos como figado, baco, pancreas, coracdo, endotélio arteria e pele.
Isso leva a uma série de complicagbes de salde, incluindo resisténcia a insulinag, diabetes,
problemas cardiacos, hepatoesplenomegalia, entre outros. A BSCL é causada por mutacdes
genéticas em genes relacionados ao metabolismo de lipidios, como o gene AGPAT2 e o gene
BSCL 2. Para diagnosticar essa condic8o, sG0 necessérios trés critérios maiores ou dois critérios
maiores e dois ou mais critérios menores. Os critérios maiores incluem lipoatrofia afetando o
tronco, membros e face, caracteristicas acromegaloides, hepatomegalia, aumento dos niveis de
triglicerideos séricos e resisténcia a insulina. Ja os critérios menores incluem cardiomiopatia
hipertréfica, retardo psicomotor ou comprometimento intelectual leve a moderado, hirsutismo,
puberdade precoce em mulheres, cistos Osseos e flebomegalia O tratamento da BSCL é
principalmente sintomatico e visa gerenciar as complicagdes meédicas decorrentes da condicdo. O
paciente em questdo apresenta 5 critérios maiores e 1 menor. Apesar do intenso controle
dietético, o paciente desenvolveu DM2 e cirrose hepética condizente com os principais dados da
literatura referente a BSCL. No entanto, ndo h& evidéncia na literatura que demonstre uma
relacdo entre a BSCL e o adenocarcinoma gastrico, destacando a necessidade continua de
pesquisas e estudos para melhor compreender a doenca e suas complicagoes.
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