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Trabalhos Cientificos

Lipodistrofia Familiar Tipo 3: Relato De Caso Em Adolescente

Introducdo: Lipodistrofias familiares sdo doencas raras caracterizadas por ateracdes na
distribuicéo da gordura corporal, podendo cursar com resisténciainsulinica grave, dislipidemiae
diabetes mellitus (DM). A lipodistrofiafamiliar tipo 3 (FPLD3) esta rel acionada a mutacfes no
gene PPARG.ODbjetivos: Relatar 0 caso de uma adolescente com diagnostico de DM de dificil
controle e hipertrigliceridemia grave secundéria a lipodistrofia familiar.Metodol ogia: Resultados:
Menina, 16 anos, acompanhada no ambulatério de endocrinologia pediatrica de um hospital
universitario, por dificuldade no controle glicémico e hipertrigliceridemia grave. Diagnosticada
com DM aos 11 anos de idade, de dificil controle, em uso de insulinas NPH e Regular, com dose
total de insulinade 1,8 unidades por quilo de peso ao dia, hipertrigliceridemia grave, com valores
persistentemente maiores que 5000mg/dL, em uso de ciprofibrato, ezetimiba e rosuvastatina,
baixos niveis séricos de lipoproteina de alta densidade (HDL 23 mg/dL) e hepatomegalia. Aos 14
anos, evoluiu com pancreatite, nesta ocasido com triglicérides maior que 7000mg/dL . Paciente
eutrofica (IMC 19,4 kg/m?), presenca de hipertrofia muscular, perda de gordura subcuténea nas
extremidades e regido glUtea e xantomas disseminados em todo o corpo. Diante do quadro grave
e refratério, foi realizado teste genético que confirmou o diagnéstico de FPLD3 , variante
PPARG: NM_015869.5:¢.1274G>A:p.(Arg425His).Conclusdo: Discussdo: A FPLD3 é uma
doenca metabolica rara rel acionada a variantes patogénicas do gene PPARG. E caracterizada pela
perda de tecido adiposo especialmente distalmente. Esta variante esta geralmente associada a
alteracdes metabdlicas severas: resisténcia insulinica e componentes da sindrome metabdlica,
como DM, hipertensdo arterial, hipertrigliceridemia, baixos niveis séricos de HDL e esteatose
hepética. As lipodistrofias devem ser consideradas no diagnostico diferencial em pacientes com
DM resistente ainsulina de inicio precoce, hipertrigliceridemia persistente e
hepatoesplenomegalia. O tratamento da lipodistrofia tem como foco o controle das alteractes
metabdlicas e prevencéo das complicacdes. As terapias convencionais paratratar as ateracoes
metabdlicas, como metformina, insulina, estatinas e fibratos, sdo frequentemente prescritas.
Atualmente, o analogo da leptina humana, a metreleptina, vem se mostrando promissor e seguro.
O caso reforga aimportancia da suspeita clinica de lipodistrofia parcial familiar em pacientes
com alteragOes metabdlicas graves e perda adiposa periférica subcuténea. O diagndstico precoce
e aabordagem multidisciplinar permitem intervencbes mais direcionadas, melhora no controle
metabdlico e prevencdo de complicagdes. O uso da metrel eptina surge como estratégia no manejo
da desregulacéo metabdlica nesses paci entes.
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