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Resumo: INTRODUCAO: A pancreatite aguda (PA) é definida como pelo menos 2 dos 3 critérios: dor
abdominal sugestiva ou compativel com PA, amilase sérica e/ou atividade da lipase 8805, 3
vezes que o limite superior do normal, achados de imagem caracteristicos ou compativeis com
PA. A pancreatite aguda recorrente é definida como pelo menos 2 episodios de PA, com
normalizacdo clinica e laboratorial entre os episodios. Geramente, sua etiologia esta relacionada
a litiase biliar, alteracbes anatdbmicas congénitas, autoimunidade, alteracbes genéticas e
secundaria a medicagdes. A PA hiperlipidémica frequentemente evolui com maior indice de
complicacBes e ébitos. DESCRICAO DO CASO: Crianca de 11 anos, sexo masculino, filho de
pais consanguineos, com historia prévia de sepse por pancreatite necronemorrégica, apresentou
dois dias de dor abdominal difusa, intensa, associado a émese e hiporexia. Exames laboratoriais
mostravam amilase 152 UJ/L, triglicerideos 4549 mg/dL, e ultrassonografia com pancreatite
aguda associada a ascite. Realizado tratamento conservador, evoluindo com melhora clinica e
laboratorial. Investigacdo genética evidenciou mutacdo em homozigose no gene LMF1.
DISCUSSAOQ: Sindrome de quilomicronemia € um termo usado para descrever individuos com
guilomicronemia em jejum intermitente ou persistente causando hipertrigliceridemia grave.
Geralmente é definida como presente quando os valores de triglicerideos excedem 1000 mg/dL
ou 885 mg/dL, quando o risco de pancredtite € aumentado. Quando devido a mutacOes
monogénicas muito raras nos genes que codificam a enzima, lipoproteina lipase, ou seus
reguladores, APOC2, APOA5, GPIHBP1 e LMF1, é referida como sindrome de quilomicronemia
familiar. O desenvolvimento de pancredtite € a complicacdo mais temida da sindrome de
quilomicronemia, mas o risco de doenca cardiovascular e esteatohepatite ndo alcodlica também é
aumentado. CONCLUSAO: A avdiaco genética é importante na investigacio etioldgica de
causas raras hipertrigliceridemia grave, que aumentam o risco de episddios de pancreatite.
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