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Resumo: A lipodistrofia generalizada congénita (LGC) € um disturbio raro (1:10.000.000 nascidos vivos)
de heranca autossdmica recessiva, causado por variantes patogénicas em AGPAT2, BSCL2,
CAV1 ou PTRF e caracterizado por perda quase completa do tecido adiposo subcutaneo,
muscul atura proeminente e graves manifestagdes metabdlicas. Paciente, sexo feminino, 1 ano e 2
meses, filha de pais ndo consanguineos, sem intercorréncias durante gestacdo e com historico
familiar de irmdo falecido aos 2 anos por complicagdes de LGC. Ao nascimento, foram
percebidas alteragbes fenotipicas, caracterizadas por reducdo generalizada de adiposidade
corporal, poupando maos, pés e face, hipertrofia muscular difusa, flebomegalia e facies
acromegdlica. Devido ao caso prévio do irmédo, aos 6 meses a mae procurou atendimento no
servico de endocrinologia pedidtrica, onde foi detectada hipertrigliceridemia (triglicerideos = 758
mg/dL) e esteatose hepatica. Foi realizado teste genético, que detectou variantes patogénicas em
tripla heterozigose em AGPAT2, fechando diagnostico para LGC tipo 1. O irméo da paciente
também possuia alteragcdes genotipicas e fenotipicas semelhantes, porém seu diagnostico foi mais
tardio (1 ano e 8 meses). A mée recebeu aconselhamento genético antes de optar pela 22 gestacéo
e descobriu portar a mutagdo. A paciente segue em acompanhamento com o servico de referéncia
em endocrinopediatria. A LGC é um distlrbio do metabolismo dos lipidios que esta associado a
graves manifestagbes clinicas, como diabetes resistente a insulina, hipertensdo arterial,
hipertrigliceridemia,  hepatoesplenomegalia, pancreatites de repeticGo e  desfechos
cardiovasculares, as quais podem ocorrer ainda em idade precoce, levando esses pacientes a 6bito
prematuramente. Apesar da seriedade dessa condicdo, ela ainda é pouco conhecida pelos
pediatras e, por conta disso, muitas crian¢as que nascem com um fenétipo semelhante ao da
paciente reportada no caso sd sdo diagnosticadas quando ja estdo com complicacdes, dificultando
o tratamento e piorando sua perspectiva clinica. Ademais, uma ferramenta fundamental para
melhorar a qualidade de vida e os resultados em salde de pacientes e familias afetados pela LGC
€ 0 aconselhamento genético, visto que ele fornece um diagndstico preciso, orienta o tratamento,
apoia o plangamento familiar e oferece suporte emocional e educacional, possibilitando uma
tomada de decisdo mais consciente quanto a chance de outros filhos também herdarem essa
condicdo. No caso da paciente, ele permitiu que a mée tivesse um maior preparo psicoldgico
diante da segunda gestacdo e propiciou o diagndstico precoce dessa crianca. Este relato evidencia
que o diagnostico precoce €é crucial para um melhor prognostico de criangas com LGC, o que
demonstra a necessidade de o pediatra ser capaz de reconhecer as caracteristicas desse fenétipo e
encaminhar o paciente para o atendimento especializado. Além disso, € fundamental que as
familias sgjam orientadas a buscar 0 aconselhamento genético.
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