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Resumo: INTRODUCAO: A hipertrigliceridemia familiar ¢ uma doenca genética caracterizada pelos
nivels séricos altos de triglicerideos, sendo geralmente assintomatica e podendo acarretar em
complicagdes cardiovasculares e enddcrinas, como aterosclerose e pancreatite. DESCRICAO DO
CASO: Crianca, sexo feminino, 1 ano e 3 meses, veio a consulta por gqueixa de triglicerideos
(TG) aumentados. Mée relata que ha 2 semanas havia apresentado quadro infeccioso, sendo
suspeito ser um caso de dengue e solicitado exames laboratoriais. Apos o tratamento, a crianca
permaneceu assintomética, porém foi observada alteracdo nos triglicerideos, de 689. Demais
exames normais. Repetiu 0 exame dois dias apds com TG de 683. Foi descrito “soro com aspecto
lipémico” em ambas as amostras do soro da dosagem de TG. Desenvolvimento normal para a
idade. Exame fisico sem ateracfes. Apresentava erro alimentar com ingesta de mingau no jantar,
visto no recordatério alimentar. Sem histéria familiar de hipertrigliceridemia ou infarto agudo do
miocérdio (IAM). Paciente encaminhada para o servico de endocrinologia pediétrica que
solicitou painel genético NGS (Sequenciamento de Nova Geracdo) de hipertrigliceridemias e
pancreatites para investigacdo de hipertrigliceridemia familiar. O painel NGS revelou uma
mutagcdo heterozigota em dois genes, compativel com a suspeita diagnostica. A conduta foi de
dieta, sob orientacdo de nutricionista, e acompanhamento ambulatorial, sem necessidade de
medicacdo. DISCUSSAO: A hipertrigliceridemia familiar resulta de mutacBes genéticas
autossOmicas dominantes - em homozigose ou heterozigose - que afetam o metabolismo dos
triglicerideos. As mutacfes em heterozigose geralmente causam formas mais brandas da doenca e
respondem melhor & dieta. JA as mutacbes em homozigose estdo relacionadas a prognosticos
menos favoraveis e maior risco de complicagdes como pancreatite. A apresentacdo clinica
frequentemente € assintomética, mas pode incluir dores abdominais, xantomas e hepatomegalia.
Além dos exames mencionados, glicemia de jeum e dosagem especifica do colesterol total
também podem ser solicitados. O tratamento principal inclui dieta balanceada, atividades fisicas e
manejo de doencas associadas. Em casos mais graves, fibratos sfo indicados. CONCLUSAO:
Portanto, € importante investigar mutagdes genéticas em criancas com hipertrigliceridemia
devido ao potencial impacto severo nas complicacdes e no desenvolvimento infantil.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da- sbp/41-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/ 1109- hi pertrigli ceridemia-familiar-em-heterozigose-em-crianca.pdf



