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Resumo: A Sindrome da Quilomicronemia Familiar (SQF) € uma doenca autossdmica recessiva rara, com
prevaléncia de 1:1 milh&o. Variantes patogénicas bialélicas no gene codificador da Lipoproteina
Lipase (LPL) ou em um de seus cofatores (GPIHBP1, LMF1, APOC2 e APOA5) comprometem
0 metabolismo lipidico, causando elevacdo persistente dos triglicerideos plasméticos (TG),
resultando em hipertrigliceridemia (HTG) severa. A restricdo do consumo de alimentos devido as
dores abdominais frequentes, HTG e ao temor de episodios recorrentes de pancrestite aguda (PA)
tem sido associada a pacientes com SQF magros ou eutréficos. Tais caracteristicas e sintomas
classicos podem surgir desde ainfancia, o que torna o diagnéstico precoce possivel ja nessa fase.
Descrever caracteristicas clinicas, antropométricas e genéticas de criancas com diagndstico
genético positivo para SQF. Estudo transversal conduzido em ambulatério de endocrinologia
pediatrica de referéncia em um hospital terci&rio em Fortaleza, Ceard, Brasil. Foram incluidas
criancas de cinco a nove anos de idade, de ambos os sexos, com diagnostico genético positivo
para SQF, por meio de sequenciamento de nova geragdo para investigacdo de variantes genéticas
potencialmente relacionadas a hipertrigliceridemias e pancreatites. Foram coletados a histéria
clinica, perfil lipidico e dados antropométricos. peso, estatura e calculado o IMC, mediante
revisdo de prontuarios. Foram incluidos cinco pacientes, com média de idade de seis anos. Foram
identificados trés pacientes com variante patogénica no gene GPIHBP1 em homozigose, um no
gene LPL em homozigose e um no gene APOC2 em heterozigose composta, tendo este
apresentado trés episodios de PA até o momento. Em dois pacientes foi encontrada a descricéo de
consanguinidade entre os pais e familiares com HTG. Todas as criangas tinham HTG severa, com
niveis séricos de TG de 8.176 (5.142 - 43.446) mg/dL. Observou-se adequacdo do estado
nutricional na maioria das criangcas com SQF (4/5) em relacdo a idade, peso, altura e indice de
massa corporal (IMC). Apenas um paciente, com variante patogénica em GPIHBPL, apresentava
risco de sobrepeso pelo Z-escore. A SQF ocorreu tanto na presenca quanto na auséncia de
consanguinidade. As criangas com SQF apresentaram fendtipo eutréfico ou com risco de
sobrepeso, apesar de apenas uma delas ter tido PA. Tais achados podem estar relacionados a
adaptacdo dietética precoce e possivel comprometimento do acimulo de triglicerideos em sitios
periféricos de gordura, que também podem estar relacionados a ocorréncia e gravidade clinica da

SQF.
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