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Resumo: INTRODUCAOQ:A lipodistrofia generalizada congénita (Sindrome de Berardinelli Seip - BSCL)
doenca autossomica recessiva rara, que apresenta ineficiéncia do metabolismo dos lipideos e
carboidratos. Relatamos o caso de uma possivel BSCL. DESCRICAO: 10 anos, masculino, com
diagnostico presumido de BSCL, além de Artrite Idiopatica Juvenil e Diabetes Méellitus, chegou
ao servico com dores articulares e descontrole glicémico. Ao exame tinha comprometimento
articular em membros, acantose nigricans, hipertrofia muscular, escassez de tecido subcuténeo;
genitora relatava apetite e sudorese intensa. Nao ha consanguinidade entre os pais ou casos
semelhantes na familia O laboratério evidenciava ateracbes em padrdes glicémicos,
lipidograma, funcdo hepética, antiGAD, Imunoglobulinas IgA e 1gG, Fator Anti-Nuclear e PCR.
A ultrassonografia abdominal tinha hepatomegalia. Foi acompanhado por equipe multidisciplinar
para melhor conduta terapéutica. Apesar de diversas tentativas farmacoldgicas o controle
glicémico ndo era alcancado. DISCUSSAO:A BSCL é uma sindrome rara caracterizada por
escassez de tecido adiposo, hipertrofia muscular, hipertrigliceridemiahepatomegalia; aém de
hipertricose, diabetes mellitus insulino resistente, alteracdo cardiologica e renal, puberdade
precoce e acantose nigricans. Acometimentos vistos no paciente relatado. O inicio do
desequilibrio glicémico geralmente ocorre no inicio da puberdade, apresentando diminuicdo da
tolerancia a glicose e aumento da resisténcia a insulina; evolucdo que coincide com o caso. A
hipertrigliceridemia nos hepatécitos associado ao processo de cirrose pode ser o causador da
hepatomegalia e das alteragbes de funcdo hepética. Na BSCL ha relato de apetite e sudorese
excessivos caracterizando um quadro hipermetabdlico, com horménios tireoidianos inalterados.
A leptina € um importante regulador energético, sendo provavel que sua deficiéncia exerca
relevancia na fisiopatologia clinica e metabdlica. Logo, sua reposicdo € um dos alicerces da
terapéutica. Atualmente, a conduta € direcionada ao controle de complicagdes crénicas comuns a
sindrome. CONCLUSA O:Sendo uma sindrome metabolica rara, € importante seu conhecimento ,
numa regido que comporta tantos pacientes acometidos, para seu diagndstico preciso.
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